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Tietoa potilaalle

Arytmogeeninen oikean kammion kardiomyopatia

Arytmogeeninen oikean kammion kardiomyopatia (ARVC)

1. Normaali sydan.

Sydan on erityislaatuinen lihas, joka supistuu
sadnnodllisesti ja jatkuvasti pumpaten verta
elimistoon ja keuhkoihin. Sydamessa on nelja
lokeroa — kaksi ylhaalla (eteiset) ja kaksi
alhaalla (kammiot). Sdhkoisten signaalien kulku
syddamen |dpi saa aikaan sydamen
supistumisen. Nama sdhkoiset signaalit
toistuvat sykleina ja yksi sykli saa aikaan yhden
syddmen lyonnin.

2. ARVC.

ARVC on
(kardiomyopatia). Se ilmenee syddmen

sydanlihaksen sairaus

kammioissa ja  aiheuttaa  rytmihairioita
(arytmioita). Se ilmenee pd&adasiassa sydamen
oikeassa kammiossa, mutta sitd voi esiintya
myds vasemmassa kammiossa. Sairautta
kutsutaan myos arytmogeeniseksi
kardiomyopatiaksi, koska rytmihairiot
aiheuttavat eniten oireita. ARVC voi myos
ilmetd syddmen  eteisissd.  ARVC-sairaus
tarkoittaa sita, etta ongelman on
sydanlihassolujen niissa molekyyleissa
(proteiineissa), jotka pitdvat sydanlihassoluja
kiinni toisissaan. ARVC-potilaalla nama proteiinit
eivat kehity kunnolla eivdtkd kykene pitdamaan
sydanlihassoluja tiukasti yhdessa.
Sydanlihassolut voivat irtautua toisistaan,
heikentya ja kuolla. Sen jalkeen ne alueet, missa
solut ovat kuolleet, tulehtuvat ja menetetyt
solut korvautuvat arpikudoksella ja rasvalla.
Tama vaikuttaa sydanlihaksen rakenteeseen ja
kammioseinista voi tulla ohuita ja venyttyneita.

Tama aiheuttaa kaksi ongelmaa:

1. Sydamen sahkoiset signaalit, jotka
aikaansaavat  sydanlihaksen  supistumisen,
voivat muuttua ja tdma voi aiheuttaa
rytmihairioita.

2. Ohuet kammioiden seindmat eivdt pysty
pumppaamaan verta normaalisti.

3. Esiintyvyys ja perinnollisyys.

ARVC on harvinainen verrattuna joihinkin
muihin kardiomyopatiatyyppeihin. Noin yhdella
2000-5000 henkilésta on ARVC, tdma on taudin
arvioitu esiintyvyys.
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ARVC on wusein geneettinen sairaus. Sen
aiheuttaa yhdessd tai useammassa geenissd
esiintyvd geenimuutos (mutaatio), joka voi
kulkea suvuittain.

Geeni on osa perimdamme DNA:ta, joka sisdltaa
koodin molekyylin (valkuaisaineen eli proteiinin)
muodostumiseen. ARVC:n aiheuttaa mutaatio
niissd geeneissda, jotka sisdltavat ohjeen
sydanlihaksen valkuaisaineiden
muodostumiseen. Jokaisella ihmiselld on kaksi
kopiota jokaista geenid, jotka voidaan liittaa
ARVC-sairauteen. Mutaatio vain toisessa
geenikopioista (joko adidiltd tai isaltd) riittaa
aiheuttamaan  ARVC:n.  Tata kutsutaan
autosomaalisesti  vallitsevasti  periytyvaksi
sairaudeksi. Geenid kantavalla vanhemmalla on
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50 %:n riski (yhdelld kahdesta) siihen, ettd lapsi
perii mutaation. Todennakadisyys sille, etta lapsi
ei peri mutaatiogeenia, on myos 50 %.

Joskus ARVC voi olla peittyvasti periytyva
sairaus. Tama tarkoittaa, etta tarvitaan mutaatio
molemmissa geenikopioissa (seka &aidiltd etta
isdltd) CPVT:n syntymiseksi. Onko ARVC
autosomaalisesti vallitsevasti vai peittyvasti
periytyvd, riippuu kyseisen geenin tyypista ja
mutaatiosta. Joissakin tapauksissa uusi (de
novo) mutaatio voi syntyd munasolussa tai
siittiossa tai alkiossa. Ndissa tapauksissa lapsen
vanhemmilla ei ole mutaatiota eikd ARVC-
sairautta, mutta lapsella on ARVC ja
geenimutaatio voi periytyda edelleen hanen
lapsilleen.
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Autosomaalinen vallitseva periytyminen
4. Oireet.

ARVC voi pahentua ajan kuluessa. Oireet
johtuvat sydamen sdhkodisen toiminnan
poikkeavuudesta samoin  kuin  rakenteen
poikkeavuudesta ja siitd, miten sydanlihas
pumppaa. Poikkeava sdahkéinen toiminta ARVC-
sairaudessa voi aiheuttaa rytmihairioita, jotka
aiheuttavat tunteen sydamen liian nopeasta
sykkeestd (palpitaatio) tai voivat aiheuttaa
huimausta ja pyortymisen. Sydanlihaksen
alentunut pumppauskyky, erityisesti oikeassa
kammiossa) johtavat nesteen kerdadntymiseen
elimistéon johtaen nilkkojen, jalkojen ja vatsan
turvotukseen seka henganahdistukseen.

5. Diagnoosi.

Yleisimmat tyokalut DCM-diagnoosin
asettamiseksi ovat potilaan esitiedot ja

sukuhistoria, kliininen tutkimus, sydanfilmi

Arytmogeeninen oikean kammion kardiomyopatia

(EKG), sydamen ultradanitutkimus (echo),
syddmen magneettikuvaus (MRI), kliininen
rasituskoe ja sydanfilmin pitkaaikaisrekisterdinti
(Holter) ja elektrofysiologinen tutkimus (EFT)
(ks. alempana).

5.1. EKG

EKG on perustutkimus. Pienet liimatarrat
kiinnitetaan rintakehalle, kdsivarsiin ja jalkoihin.
Ndama yhdistetdadan johdoilla EKG-laitteeseen,
joka nauhoittaa syddamen sdhkotoimintaa
muutaman sekunnin ajan. Joskus on tarpeen
tehda lisatesteja tai toistettuja EKG-nauhoja.

5.2. Sydiamen ultradanitutkimus (echo)
Sydamen  kaikututkimus  kayttda  hyvaksi

ultradaniaaltoja tutkittaessa sydamen

rakenteita. Silla voidaan havaita erityyppisia
esimerkiksi

syddamen rakennemuutoksia,

sydanlihassairauksia kuten ARVC tai
sydanlappien poikkeavuuksia. Sydanlihaksen
paikallinen ohentuminen voidaan myds havaita.

5.3. Sydamen magneettitutkimus (MRI)

MRI luo kuvia syddmestd kayttden hyvaksi
magneettikenttad. MRI-laite on kookas putki,
jonka keskella on tutkimuspoyta; potilas vieddan
tutkimuspoydalla putken keskelle. Kuvaus
kestaa noin tunnin. MRI-tutkimuksella ndhdaan
varsin  tarkasti syddmen ja verisuonien
rakenteet, sydanlihaksen tilanne ja voidaan
todeta mahdolliset arvet sydanlihaksessa.

5.4. Kliininen rasituskoe

Rasituskoe on samankaltainen kuin ylla kuvattu
EKG, mutta rekisterdinti tehddin ennen
rasitusta, rasituksen aikana ja rasituksen
jalkeen, joka tehdaan joko
rasituskoepolkupyoralla tai juoksumatolla. Ndin
rekisteréidadan sahkoiset sydanfilmimuutokset,
jotka tapahtuvat rasituksessa.

5.5. EKG:n pitkaaikaisrekisteréinti
EKG:n pitkaaikaisrekisterdinti  suoritetaan
pienelld digitaalisella laitteella, joka kulkee
mukana vyotarolle kiinnitetylld vyolla. Nelja tai
kuusi EKG-elektrodia teipataan rintakehélle.
Laite rekisterdi sydamen sahkotoimintaa 24-48
tuntia tai jopa 7 vuorokautta. Rekisterdinnin
aikana pidetaan paivakirjaa kaikista
toiminnoista.

5.6. Elektrofysiologinen tutkimus (EFT)

Pitkd tutkimuskatetri viedddn suonta pitkin
sydameen. Katetrin kautta sydantd voidaan
tahdistaa eri sykkeilld ja sahkoiset signaalit
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rekister6idaan. Na&in voidaan saada selville,
mista rytmihdiriét saavat alkunsa ja voidaan
maarittaa hoitovaihtoehdot.

5.7. Geenitestaus

Hieman alle puolella ARVC-suvuista voidaan
[0ytad mutaatio yhdessa niistd geeneistd, jotka
voivat aiheuttaa ARVC-sairauden. Koska kaikkia
ARVC-sairautta aiheuttavia geeneja ei tunneta,
negatiivinen geenitesti (eli mutaatiota ei I6ydy)
ei sulje pois perinnodllistda syytda DCM:n
aiheuttajana.

6. Hoito.

Vaikka ARVC-sairautta ei voi parantavaa,
kadytetyt hoidot helpottavat hallitsemaan oireita
ja vdahentamaan pitkan aikavalin riskia. Hoito
keskittyy parantamaan syddamen
pumppauskykya, saamaan hallintaan
rytmihdiriot ja vahentamaan henkea uhkaavien
rytmihdirididen riskid. Niille potilaille, joilla
akkikuoleman riski on lisddantynyt (esimerkiksi
sydanpysahdyksen jalkitila) tai oireita ei saada
hallintaan  laakitykselld, voidaan harkita
rytmihairiotahdistimen (ICD) asennusta.
Rytmihairiotahdistin (ICD) tarkkailee jatkuvasti
syddmen sdhkoistd toimintaa ja se pystyy
toteamaan vakavat rytmihairiét. ICD voidaan
ohjelmoida yksildllisesti jokaiselle potilaalle. Se
voi hoitaa vakavat nopeat rytmihdiriot
tahdistamalla tai antamalla iskuhoidon ja
palauttamaan nadin sydamen normaalin rytmin.
Rytmihdiridtahdistimessa on  kaksi  osaa:
virtaldhde (tahdistinpatteri) ja tahdistinjohto,
joka tarkkailee syddamen sahkoistd toimintaa ja
tarvittaessa tahdistaa tai antaa iskuhoidon.
Tahdistinjohto  voidaan asettaa syddamen
oikeaan kammioon verisuonten kautta tai ihon
alle rintakehalle sydamen kohdalle.

7. Eldmantavat ja urheilu.

Olennaiset suositukset ARVC-potilaille (ja
perheille) rytmihairididen ehkdisemiseksi:

- Onvaltettava voimakasta fyysista
rasitusta — erityisesti intensiivista
kilpaurheilua ja raskasta painonnostoa
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- Urheilun vélttaminen on tarkeaa
useimmille mutaationkantajille

- Saanndlliset kontrollit ovat tarpeen,
jotta muutokset sairauden tilassa
voidaan havaita

- Rohkaistaan sukulaisia
seulontatutkimuksiin

ARVC-diagnoosi ja sairauden mahdollinen
periytyminen  jalkeldisille  voi  aiheuttaa
ahdistusta ja paljon kysymyksia.
Sosiaalityontekijoillda ja psykologeilla on tasta
kokemusta ja he voivat olla avuksi potilaalle ja

perheenjasenille.

8. Seuranta.

Sydanladkari  (kardiologi) antaa  ohjeet
seurannan tarpeesta riippuen oireista, iasta ja
hoidosta.

9. Suvun tutkiminen.

Jos geenimutaatio l6ytyy ARVC-potilaalta (ks.
geenitestaus), potilaan sukulaiset voidaan
testata perinndllisten sydansairauksien
poliklinikalla (aloittaen ensimmadisen asteen
sukulaisista: aiti, isa, veljet, sisaret ja potilaan
lapset). Niitda perheenjasenid, joilta sama
mutaatio [6ytyy, kutsutaan geenikantajiksi ja
heitd seuraa jatkossa  kardiologi. Ne
perheenjdsenet, joilta suvun mutaatiota ei
|6ydy, eivat tarvitse seurantaa.

Jos ARVC-potilaalta ei 16ydy geenimutaatiota,
hanen perheenjdsenidan neuvotaan
hakeutumaan  sydanarvioon sydanladkarin
vastaanotolle (aloittaen ensimmadisen asteen

sukulaisista).

ARVC kehittyy usein murrosidan jalkeen, kun
lapset kasvavat aikuisiksi. Joillekin lapsille voi
kuitenkin tulla sairauden oireita jo aiemmin.
Taman vuoksi lapset suositellaan tutkittavaksi
10 vuoden iasta alkaen.
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10. ARVC ja raskaus.

Ennen raskautta on tdrkeda kayda |lapi
raskauteen  mahdollisesti  liittyvat  riskit,
ladkemuutokset ja hoito ja seuranta raskauden
aikana.
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