
Figur 1

Arytmogen högerkammarkardiomyopati (arrh-
ythmogenic right ventricular cardiomyopathy, ARVC) 
är en ärftlig och ofta progressiv hjärtsjukdom, där 
framför allt höger kammare påverkas, men även vän-
ster kammare kan drabbas.1,2 

Sjukdomen kännetecknas av progressiv förlust av kar-
diomyocyter med inlagring av fi bros och fettvävnad. 
Detta predisponerar för livshotande kammararytmier 
med plötslig död.3,4 Med en estimerad prevalens på 
1:2000 till 1:5000 fortsätter ARVC att vara en un-
derdiagnostiserad orsak till plötslig död hos yngre.5,6

Patofysiologi och patogenes

De strukturella förändringarna vid ARVC leder till 
progressiv högerkammardilatation och dysfunktion. 
Högerkammaraneurysmer lokaliserade i den så kal-
lade dysplasitriangeln är patognomona för ARVC 
(fi gur 1).7

Mutationer i gener som kodar för desmosomer, vars 
normala funktion är cell–celladhesion, spelar en be-
tydande roll i patogenesen av ARVC. En mutation 
i dessa proteiner kan, när hjärtmuskeln utsätts för 
mekanisk stress, leda till förlust av den vitala cell–
celladhesionen och därmed orsaka celldöd. När 
kardiomyocyterna dör sker initialt en infl ammation 
som del i reparationsprocessen, men till slut leder 
detta till att ärrvävnad bestående av fett och bindväv 
bildas.8,9 I förhållande till deras proportioner belastas 
höger kammare mer än vänster kammare vid fysisk 
ansträngning, något som kan förklara progressionen 
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av ARVC hos idrottare samt att det företrädesvis är 
höger kammare som drabbas.10

Troligen uppstår kammararytmier genom att fett och 
bindväv saktar ned den intraventrikulära konduktio-
nen och därmed agerar som substrat för återkopp-
lingsarytmi (reentry). Detta liknar den mekanism 
som kan orsaka arytmi efter hjärtinfarkt eller andra 
tillstånd med ärrbildning i hjärtat.11 Kammararytmi 
vid ARVC skulle även kunna bero på mekanismer 
som sker på molekylär och cellulär nivå, där en des-
mosomal mutation rubbar den normala regleringen 
av adhesion, excitabilitet och elektrisk koppling av 
kardiomyocyter. Detta kan i sin tur minska amplitud 
och förändra övrig kinetik avseende natriuminfl ödet 
i kardiomyocyter.12,13

Genetik

Före upptäckten av de första sjukdomsorsakande 
mutationerna ansågs ARVC bero på ett medfött fel 
i utvecklingen av höger kammare.14 Men år 2000 
publicerade McKoy och medarbetare en artikel som 
skulle förändra synen på ARVC.15 Den första sjuk-
domsorsakande genen (som kodar för plakoglobin, 
ett celladhesionsprotein) hade identifi erats hos pa-
tienter på Naxos. Naxossjukan är ett kardiokutant 
syndrom med autosomal recessiv nedärvning som 
påverkar hjärta (ARVC), hud (palmoplantar keratos) 
och hår (ullhår).15 Sedan dess har man hittat ytter-
ligare mutationer i gener som bland annat kodar 
för desmosomer som orsakar den vanligare, men 
autosomalt dominanta, formen av ARVC. Andra, 

icke-desmosomala, mutationer har beskrivits, vilket 
bidrar till sjukdomens komplexitet.

Symtomatologi

Diagnosen ARVC är ofta svår och komplicerad att 
ställa och kräver särskild klinisk uppmärksamhet. 
Detta beror dels på att patienterna kan vara asym-
tomatiska, dels på att debutsymtomen varierar. De 
fl esta med ARVC blir symtomatiska i åldrarna 10–50 
år, men medelåldern vid diagnos är 30 år.13,16 Innan 
den första manifestationen uppkommer föregås 
ARVC av en subklinisk fas där det fi nns minimala 
eller inga strukturella avvikelser i kammarväggen. 
Symtomen vid ARVC är ospecifi ka och kan inkludera 
yrsel, hjärtklappning, svimning, atypisk bröstsmärta, 
andnöd och högerkammarsvikt. Den vanligaste kli-
niska manifestationen inkluderar hjärtklappning 
eller ansträngningsutlöst svimning i ungdomsåren 
med T-vågsinversioner i bröstavledningarna V1–V4 
på EKG, kammararytmier med utseende som vid 
vänstersidigt skänkelblock och strukturella avvikelser 
i högerkammare.17

Dessvärre kan ARVC debutera som plötslig hjärtdöd 
sekundärt till ventrikeltakykardi (VT) eller ventrikel-
fl immer (VF).18 Den vanligaste arytmin vid ARVC är 
ihållande eller icke-ihållande monomorfi sk VT med 
ursprung i höger kammare, vilket ses på EKG som VT 
med utseende som vid vänstersidigt skänkelblock.19 
Enligt fl era studier är arytmogen högerkammarkar-
diomyopati mer elakartad hos män än hos kvinnor, 
vilket möjligen kan förklaras av skillnader avseende 
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könshormoner och intensitet/omfattning av fysisk 
ansträngning.20–22 

Vid den klassiska formen av ARVC är högerkam-
maren påverkad med eventuellt vänsterkamma-
rengagemang vid avancerad sjukdom. Men väns-
terkammarfenotyper, så kallad left dominant 
arrhythmogenic cardiomyopathy (LDAC), har beskri-
vits samt biventrikulära fenotyper med involvering av 
båda kamrarna.23 Detta har lett till att vissa använ-
der termen arytmogen kardiomyopati, vilken tydligt 
inkluderar alla former av ARVC. Kliniska tecken på 
vänsterkammarvarianter inkluderar T-vågsinversioner 
i inferolaterala avledningar, VT med utseende som 
vid höger grenblock, vänsterkammardilatation samt 
dysfunktion och sen uppladdning av gadoliniumkon-
trast i vänsterkammarväggen med subepikardiell el-
ler midmyokardiell distribution. 

Diagnos

År 1994 samlades en grupp internationella forskare 
för att standardisera diagnoskriterierna för ARVC. 

Dessa reviderades sedermera 2010 (tabell 1). Då 
lades bland annat kvantitativa mätvärden till för 
förbättrad specifi citet och genanalyser i syfte att 
förbättra sensitivitet med tidig detektion av asym-
tomatiska släktingar till indexpatienter.3 Kriterierna 
inkluderar: 

•  global eller regional myokarddysfunktion eller 
strukturella förändringar 

• specifi ka vävnadsförändringar i kammarväggen
• patologisk repolarisation
• patologisk depolarisation/konduktion
• arytmier
• släktutredning.

Trots detta är diagnosen ofta svår att fastställa på 
grund av ospecifi ka EKG-fynd, problem med tolkning 
av högerkammarstruktur, svårtolkade genanalyser 
samt fl era andra orsaker till högerkammararytmi.17 
Det fi nns inget enskilt test som kan bekräfta eller 
utesluta diagnosen ARVC. Då samtliga sjukdomsor-
sakande gener ännu inte har påträffats utesluter inte 
negativ genotyp ARVC. Om en sjukdomsförklarande 
gen påträffas kan den används för kaskadscreening. 
I den initiala utredningen ingår noggrann anamnes 
(inklusive hereditet), EKG (12-avlednings-EKG, ambu-
latoriskt EKG och medelvärdesbildat EKG [SAEKG]) 
samt ekokardiografi  och magnetresonanstomografi  
av hjärtat hos alla patienter där misstanke om ARVC 
fi nns.17 
Flera av de patienter som visar tecken på ARVC på 
magnetresonanstomografi  uppfyller inte kriterierna 
vid ekokardiografi sk undersökning, då ekokardio-
grafi  inte alltid kan upptäcka mer subtila strukturella 
förändringar.24 Med tanke på att sjukdomen poten-
tiellt är livshotande och att plötslig hjärtdöd i värsta 
fall kan vara den första manifestationen bör under-
sökning med magnetresonanstomografi  utföras fri-
kostigt.

Riskvärdering och behandling

Den kliniska handläggningen av patienter med ARVC 
utgörs av prevention avseende plötslig hjärtdöd och 
komplikationer av hjärtsvikt genom att: minimera 
progression av höger- och vänstersvikt samt bi-
ventrikulär svikt, förbättra hälsorelaterad livskvalitet 
genom symtomlindring, undvika chocker från im-
planterbar kardiell defi brillator (ICD) samt förbättra 
hjärtfunktion genom optimering av behandling.18

Figur 3
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Tabell 1  

Global eller regional dysfunktion och strukturella förändringar 

MAJOR 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
MINOR 

2D-ekokardiografi 

•Regional högerkammarakinesi, -dyskinesi eller -aneurysm och en av följande (slutdiastoliskt): 

- PLAX RVOT ≥32 mm (≥19 mm/m2 vid korrigering för kroppsyta) 

- PSAX RVOT ≥36 mm (≥21 mm/m2 vid korrigering för kroppsyta) 

- fractional area change ≤33 procent. 

Magnetresonanstomografi 

•Regional högerkammarakinesi, -dyskinesi eller -dyssynkroni och en av följande: 

- Kvot mellan slutdiastolisk högerkammarvolym och kroppsyta ≥110 ml/m2 (män) eller ≥100 ml/m2 (kvinnor) 

- eller högerkammarejektionsfraktion ≤40 procent. 

Högerkammarangiografi 

•Regional högerkammarakinesi, -dyskinesi eller -aneurysm. 

 

2D-ekokardiografi 

•Regional högerkammarakinesi eller -dyskinesi och ett av följande (slutdiastoliskt): 

- PLAX RVOT ≥29 till <32 mm (≥16 till <19 mm/m2 vid korrigering för kroppsyta), 

- PSAX RVOT ≥32 till <36 mm (≥18 till <21 mm/m2 vid korrigering för kroppsyta)  

- fractional area change >33 till ≤40 procent. 

Magnetresonanstomografi 

•Regional högerkammarakinesi, -dyskinesi eller -dyssynkroni och en av följande: 

- kvot mellan slutdiastolisk högerkammarvolym och kroppsyta ≥100 men <110 ml/m2 (män) eller ≥90 men <100 ml/m2 

(kvinnor) 

- högerkammarejektionsfraktion >40 till ≤45 procent. 

Specifika vävnadsförändringar i kammarväggen 

MAJOR 
 
 
 
MINOR 

•Residuala myocyter <60 procent mätt med morfometrisk analys (eller <50 procent om estimerat), med bindvävsutbyte 

av myokardiet i högerkammarens fria vägg i ≥ 1 prov, oavsett fettvävnadsutbyte på endomyokardiell biopsi. 

 

•Residuala myocyter 60–70 procent mätt med morfometrisk analys (eller 50–65 procent om estimerat), med 

bindvävsutbyte av myokardiet i högerkammarens fria vägg i ≥ 1 prov, oavsett fettvävnadsutbyte på endomyokardiell 

biopsi. 

Patologisk repolarisation 

MAJOR 
 
 
 
 
 
MINOR  

•Inverterade T-vågor i höger bröstavledningar (V1, V2 och V3) eller i ytterligare bröstavledningar vid ålder >14 år (i 

avsaknad av komplett högergrenblock med QRS ≥120 ms). 

•Inverterade T-vågor i avledningar V1 och V2 vid ålder >14 år (i avsaknad av komplett högergrenblock) eller i V4, V5 eller V6. 

 

•Inverterade T-vågor i V1, V2, V3 och V4 vid ålder >14 år i närvaro av komplett högergrenblock. 

Patologisk depolarisation/konduktion 

MAJOR 
 
 
MINOR 

•Epsilonvåg (reproducerbar lågamplitudssignal mellan slutet av QRS-komplexet och början av T-vågen) i högersidiga 

bröstavledningar (V1–V3). 

 

•Sena potentialer på SAEKG i ≥1 av följande 3 parametrar i avsaknad av QRS-duration ≥110 ms på standard-EKG: 

- Duration av filtrerat-QRS (fQRS) ≥114 ms 

- Duration av terminala QRS <40 µV (duration av lågamplitudssignal) ≥38 ms 

- Kvadratiskt medelvärde av spänningen för terminala QRS (sista 40 ms) ≤20µV 

•Terminal aktivationsduration av QRS ≥55 ms (mätt från nadir av S-vågen till slutet av QRS-komplexet, inklusive R’ i V1, V2 

eller V3 i avsaknad av komplett höger grenblock. 

Arytmier 

MAJOR 
 
 
 
MINOR 

•Icke-ihållande ventrikeltakykardi eller ihållande ventrikeltakykardi med vänstergrenblocksmorfologi och uppåtriktad 

elaxel (negativ eller obestämd QRS i avledningar II, III och aVF samt positiv QRS i aVL). 

 

•Icke-ihållande ventrikeltakykardi eller ihållande ventrikeltakykardi av RVOT-konfiguration, vänstergrenblocksmorfologi 

med okänd eller nedåtriktad elaxel (positiv QRS i avledningar II, III och aVF samt negativ QRS i aVL). 

•Ventrikulära extraslag >500/24h med ambulatorisk EKG-registrering. 

Släktutredning 

MAJOR 
 
 
 
 
 
 
MINOR 

•ARVC-diagnos bekräftad hos förstagradssläkting enligt nuvarande TFC (task force-kriterier). 

•ARVC-diagnos bekräftad med histopatologisk undersökning under obduktion eller kirurgi hos förstagradssläkting. 

•Identifikation av en patogen mutation som är kategoriserad som, eller troligen är, associerad med ARVC hos patienten 

som är under utredning. 

 

•Anamnes på ARVC hos förstagradssläkting, där det inte är möjligt eller praktiskt att bedöma om förstagradssläktingen 

uppfyller TFC. 

•Prematur plötslig död (<35 år) på grund av misstänkt ARVC hos förstagradssläkting. 

•ARVC bekräftad histopatologiskt eller med TFC hos andragradssläkting. 
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Betablockerare i högsta tolerabla dos är rekommen-
derat för symtomlindring till patienter med frekventa 
ventrikulära extraslag och icke-ihållande VT. Vid 
ihållande återkommande VT kan amiodaron bli nöd-
vändigt, framför allt då multipla foci påträffas och i 
väntan på elektrofysiologisk ablation. I enstaka fall 
kan programmerad elektrofysiologisk stimulering 
bedömas vara av värde för beslut om ICD. Riskstra-
tifiering avseende plötslig död sammanfattas i fi-
gur 3. Beslut om ICD sker i enlighet med gällande 
riktlinjer.25 Eftersom ARVC ofta har lång förväntad 
överlevnad bör subkutan ICD övervägas.25 I de fall 
systolisk kammardysfunktion ses påbörjas sedvanlig 
hjärtsviktsbehandling; dock är kunskapsläget vid ren-
odlad högerkammarpåverkan alltjämt bristfälligt.23

Utövande av tävlingsidrotter anses olämpligt,18,25 men 
lättare fysisk aktivitet får anses lämpligt mot bakgrund 
av den allmänna hälsobefrämjande effekten. En i öv-
rigt hälsosam livsstil är förstås tillrådligt för att undvika 
komplicerande samsjuklighet. Mortaliteten varierar 
mellan 0,08 och 3,6 procent per år.18 

SLUTSATS

•  ARVC är en genetisk sjukdom med autosomalt 
dominant nedärvning hos de flesta, men ka-
raktäristiska kardiokutana autosomalt recessiva 
former finns.

•  Patogenesen är relaterad till muterade desmo-
somer som vid mekanisk stress leder till celldöd 
följt av inlagring av bindväv och fettvävnad i 
kammarväggen.

•  ARVC har en ospecifik symtomatologi och kan 
inkludera yrsel, hjärtklappning, svimning, aty-
pisk bröstsmärta, andnöd, kammararytmier, 
hjärtsvikt och plötslig hjärtdöd. 

•  Utredningen inkluderar 12-avlednings-EKG, 
medelvärdesbildat EKG (SAEKG), ambulatoriskt 
EKG, ekokardiografi och magnetresonanstomo-
grafi. Diagnos ställs genom en sammanvägd be-
dömning med hjälp av task force-kriterierna.

•  Behandlingen syftar till symtomlindring samt till 
att förhindra plötslig hjärtdöd, lindra symtom och 
progression genom livsstilsförändringar, medici-
nering, elektrofysiologisk ablation och ICD.
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