ERN GUARD-Heart: tietoa potilaalle

Tietoa potilaalle.

Dilatoiva kardiomyopatia (DCM).

1. Normaali sydan.

Sydan on erityislaatuinen lihas, joka supistuu
sadnnollisesti ja jatkuvasti pumpaten verta
elimistoon ja keuhkoihin. Syddmessa on nelja
lokeroa — kaksi ylhaalla (eteiset) ja kaksi alhaalla
(kammiot).  Sahkoisten  signaalien  kulku
sydamen lapi saa aikaan sydamen supistumisen.
Nama sdhkoiset signaalit toistuvat sykleind ja
yksi sykli saa aikaan yhden sydamen lydnnin.

2. Dilatoiva kardiomyopatia.

Dilatoiva kardiomyopatia (DCMm) on
sydanlihaksen sairaus. Dilatoivassa
kardiomyopatiassa syddmen vasen kammio (tai
joskus  molemmat kammiot) laajentuvat
(dilatoituvat). Jos nain kdy, sydan ei enaa pysty
pumppaamaan verta tehokkaasti elimistéon ja
keuhkoihin.  Tama voi johtaa nesteen
kertymiseen keuhkoihin, nilkkoihin, vatsaan ja
muihin elimiin sekd hengastymisen tunteeseen.
Nama oireet yhdessa ovat syddmen
vajaatoiminnan merkkeja. Useimmiten dilatoiva
kardiomyopatia kehittyy hitaasti, joten sydamen
tila voi olla jo varsin huono, ennen kuin
diagnoosiin padstdan. Joissakin tapauksissa voi
olla myos hiippaldpan vuotoa, jolloin osa veresta
virtaa mitraalildpan lapi vaaraan suuntaan eli
vasemmasta kammiosta vasempaan eteiseen.
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3. Esiintyvyys ja perinnollisyys.

On epaselvaa, kuinka monet henkil6t sairastavat
dilatoivaa kardiomyopatiaa eli sen esiintyvyys
(prevalenssi) on tuntematon. Valtaosalla DCM-
potilaista on muu kuin perinnéllinen syy
sairaudelle kuten sepelvaltimotauti,
verenpainetauti, virusinfektio,
autoimmuunisairaus, altistuminen toksisille
aineille  (esim. alkoholille tai tietyille
ladkeaineille) tai raskaus. Ei tiedetd, missa
madrin altistavana tekijana edelld mainittuihin

kardiomyopatioihin on perinnéllinen taipumus.

Noin 30 %:ssa (yhdelld kolmesta) DCM-
tapauksista on  selvd  sukuhistoria ja
perinnodllinen syy. Tama tarkoittaa, ettd DCM:n
aiheuttaa yhdessd tai useammassa geenissa
esiintyvd geenimuutos (mutaatio), joka voi
kulkea suvuittain.

Geeni on osa perimdamme DNA:ta, joka sisaltaa
koodin molekyylin (valkuaisaineen eli proteiinin)
muodostumiseen. DCM:n aiheuttaa mutaatio
niissé geeneissa, jotka sisdltdvat ohjeen
sydanlihaksen valkuaisaineiden
muodostumiseen. Jokaisella ihmiselld on kaksi
kopiota jokaista geenid, jotka voidaan liittaa
DCM-sairauteen. Mutaatio vain toisessa
geenikopioista (joko aidilta tai isalta) riittaa
aiheuttamaan DCM:n. Tata kutsutaan
autosomaalisesti  vallitsevasti  periytyvaksi
sairaudeksi. Geenia kantavalla vanhemmalla on
50 %:n riski (yhdella kahdesta) siihen, etta lapsi
perii mutaation. Todennadkoisyys sille, ettd lapsi
ei peri mutaatiogeenia, on myds 50 %.

Joissakin tapauksissa uusi (de novo) mutaatio
voi syntyd munasolussa tai siittiossa tai alkiossa.
Ndissa tapauksissa lapsen vanhemmilla ei ole
mutaatiota eikd DCM-sairautta, mutta lapsella
on DCM ja geenimutaatio voi periytya edelleen
hanen lapsilleen.
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Autosomaalinen vallitseva periytyminen
4. Oireet.

DCM-potilaat saattavat voida hyvin (ovat
oireettomia). Joillakin potilailla on jonkin verran
oireita ja toisille voi kehittyd monimutkaista
hoitoa vaativia oireita.

Jos DCM-potilaat karsivat oireista, ndma oireet
voidaan usein saada hallintaan laakityksella tai
muilla hoidoilla. DCM:n  oireet ovat
samankaltaiset kuin sydamen vajaatoiminnassa.
Sydamen vajaatoiminta on termi, jota kdytetaan
kuvailemaan oireyhtymas, joka tulee esille
syddamen pumppausvoiman laskiessa.
Vajaatoiminnan oireisiin kuuluvat
hengenahdistus, jalkojen, nilkkojen, vatsan ja
alaseldn turvotukset, vasymys ja tunne sydamen
poikkeavasta rytmistd rytmihairidista johtuen.
Jotkut rytmihairiét voivat johtaa dkkikuolemaan
erityisesti  niillda potilailla, joilla sydamen
pumppausvoima on vakavasti alentunut.

5. Diagnooosi.

Yleisimmat tyokalut DCM-diagnoosin
asettamiseksi ovat potilaan esitiedot ja
sukuhistoria, kliininen tutkimus, sydanfilmi
(EKG), syddamen ultradanitutkimus (echo),
kliininen rasituskoe ja sydanfilmin
pitkdaikaisrekisterdinti  (Holter),  sydamen
magneettikuvaus (MRI) ja verindytteet (esim.
munuaisten toiminta, natrium, kalium ja
proBNP, joka on vajaatoimintaisen sydamen

verenkiertoon erittdma proteiini).

5.1. EKG
EKG on perustutkimus. Pienet liimatarrat
kiinnitetaan rintakehalle, kasivarsiin ja jalkoihin.
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Nama yhdistetdan johdoilla EKG-laitteeseen,
joka nauhoittaa syddamen sahkotoimintaa
muutaman sekunnin ajan. Joskus on tarpeen
tehda lisatesteja tai toistettuja EKG-nauhoja.

5.2. Syddamen ultradanitutkimus (echo)

Sydamen  kaikututkimus  kayttda  hyvaksi
ultradaniaaltoja tutkittaessa sydamen
rakenteita. Silla voidaan havaita erityyppisia
syddmen rakennemuutoksia, esimerkiksi
sydanlihassairauksia kuten DCM tai
sydanldppien poikkeavuuksia. Sydanlihaksen
paikallinen ohentuminen voidaan myds havaita.

5.3. Sydamen magneettitutkimus (MRI)

MRI luo kuvia syddamesta kayttden hyvaksi
magneettikenttdd. MRI-laite on kookas
putki, jonka keskelld on tutkimuspoyts;
potilas vieddan tutkimuspoydalla putken
keskelle. Kuvaus kestda noin tunnin. MRI-
tutkimuksella nahdaan 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 tehddan 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 vyotarodlle kiinnitetylld vyolla. Nelja tai
kuusi EKG-elektrodia teipataan rintakehille.
Laite rekister6i 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
rekisteroidaan. Nain voidaan saada selville,
mistd rytmihairiét saavat alkunsa ja voidaan
madrittaa hoitovaihtoehdot.

5.7. Geenitestaus

Noin 30-40 %:lla DCM-suvuista voidaan |6ytaa
mutaatio yhdessa niista geeneista, jotka voivat
aiheuttaa DCM-sairauden. Koska kaikkia DCM-
sairautta aiheuttavia geenejd ei tunneta,
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negatiivinen geenitesti (eli mutaatiota ei I6ydy)
ei sulje pois perinnodllista syyta DCM:n
aiheuttajana.

6. Hoito.

Vaikka DCM:lle ei ole parantavaa hoitoa,
kaytetyt hoidot helpottavat hallitsemaan oireita
ja vahentamaan pitkdn aikavalin riskia. Hoito
riippuu oireista ja spesifisestd geenimuutoksesta
(jos  saatavilla). Niille potilaille, joilla
dkkikuoleman riski on lisdantynyt (esimerkiksi
sydanpysahdyksen jalkitila) tai oireita ei saada
hallintaan  laakitykselld, voidaan  harkita
rytmihdiriétahdistimen (ICD) asennusta. ICD voi
hoitaa useimmat henked uhkaavat rytmihairiot.

7. Eldmantavat ja urheilu.

Olennaiset  suositukset DCM-potilaille (ja
perheille) rytmihairiiden ehkaisemiseksi:

- On valtettdvd voimakasta fyysista
rasitusta — erityisesti intensiivista
kilpaurheilua ja raskasta painonnostoa

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

- Rohkaistaan sukulaisia seulon tatutki-
muksiin

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

8. Seuranta.

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

9. Suvun tutkiminen.

Jos geenimutaatio 16ytyy DCM-potilaalta (ks.
geenitestaus), potilaan sukulaiset voidaan
testata perinndllisten sydansairauksien
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poliklinikalla (aloittaen ensimméisen asteen
sukulaisista: diti, isd, veljet, sisaret ja potilaan
lapset). Niitd perheenjadsenia, joilta sama
mutaatio |0ytyy, kutsutaan geenikantajiksi ja
heitd seuraa jatkossa  kardiologi. Ne
perheenjdsenet, joilta suvun mutaatiota ei
|6ydy, eivat tarvitse seurantaa.

Jos DCM-potilaalta ei |6ydy geenimutaatiota,
hédnen perheenjdseniaan neuvotaan
hakeutumaan syddnarvioon  sydanlaakarin
vastaanotolle (aloittaen ensimmadisen asteen
sukulaisista).

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

10. DCM ja raskaus.

Ennen raskautta on tadrkeda kayda lapi

raskauteen  mahdollisesti  liittyvat  riskit,
ladkemuutokset ja hoito ja seuranta raskauden
aikana.
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