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Tietoa potilaalle

Hypertrofinen kardiomyopatia

1. Normaali sydan.

Sydan on erityislaatuinen lihas, joka supistuu
sadnndllisesti ja jatkuvasti pumpaten verta
elimistoon ja keuhkoihin. Sydamessad on nelja
lokeroa — kaksi ylhaalla (eteiset) ja kaksi alhaalla
(kammiot).  Sahkoisten  signaalien  kulku
syddamen ldpi saa aikaan sydamen supistumisen.
Ndama sdhkoiset signaalit toistuvat sykleina ja
yksi sykli saa aikaan yhden sydamen lyénnin.

2. Hypertrofinen kardiomyopatie.

Hypertrofinen  kardiomyopatia (HCM) on
sydanlihaksen sairaus. Hypertrofisessa
kardiomyopatiassa sydanlihas voi muuttua
erittdin  paksuksi, useimmiten kammioiden
véliseindssd (syddamen vasemman ja oikean
kammion valissa olevassa syddmen osassa).
Kuinka paksu lihas on ja kuinka suuri osa
lihaksesta on poikkeavaa voi vaihdella
henkildsta toiseen. Vasen kammio on Idhes aina
paksuuntunut, mutta joillakin yksil6illd myds
oikean kammion lihasseindmd paksuuntuu.
Joillakin potilailla sydanlihaksen
paksuuntuminen aiheuttaa esteen veren
virtaukselle pois sydamesta; talloin kaytetdan
termia Hypertrofinen Obstruktiivinen
Kardiomyopatia (HOCM).
sydamessa sydanlihaksen muodostavat solut

Normaalissa

ovat suorissa riveissd, kuten alla vasemmalla
olevassa kuvassa.

Normaali Sydanlihassyiden

sydédnlihaksen rakenne epajarjestys

Sen sijaan, HCM-potilailla  solut ovat
epajarjestyksessa ja sotkuisissa kerroksissa (ns.
myocardial disarray), kuten kuvassa oikealla
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alhaalla. Sydanlihas voi my6s enenevasti
muuttua jaykemmaksi, jolloin pumppaaminen
vaikeutuu.

Normaali  Hypertrofinen kardiomyopatia

Lédhde: Mayo-Klinikan luvalla
3. Esiintyvyys ja perinnollisyys.

Noin yhdellda 500 henkilosta on HCM; tama on
taudin esiintyvyys. HCM on usein perinnéllinen.

Tama tarkoittaa, ettd HCM:n aiheuttaa yhdessa
tai useammassa geenissa esiintyva geenimuutos
(mutaatio), joka voi kulkea suvuittain.

Geeni on osa perimdamme DNA:ta, joka sisdltaa
koodin molekyylin (valkuaisaineen eli proteiinin)
muodostumiseen. HCM:n aiheuttaa mutaatio
niissd geeneissda, jotka sisdltavat ohjeen
sydanlihaksen valkuaisaineiden
muodostumiseen. Jokaisella ihmiselld on kaksi
kopiota jokaista geenid, jotka voidaan liittaa
HCM-sairauteen. Mutaatio vain toisessa
geenikopioista riittda aiheuttamaan HCM:n
(joko isalta tai aidiltd). Tatd kutsutaan
autosomaalisesti  vallitsevasti  periytyvaksi
sairaudeksi. Geenid kantavalla vanhemmalla on
50 %:n riski (1:2) siihen, ettd lapsi perii
mutaation. Todennakoisyys 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.



ERN GUARD-Heart: Tietoa potilaalle

Geenikantajaisa Terve diti

T

ARAs

Geenikantajatytir Tervepoika Geenikantajapoika Tervetytir

Autosomaalen vallitseva periytyminen

4, Oireet.

Useimmat HCM-potilaat ovat joko oireettomia
tai heidan tilansa pysyy vakaana koko aikuisian.
Jotkut yksilot kehittavat vakavia oireita ja toisten
mielesta heidan oireensa ovat pahentuneet ajan
myo6td. Tama voi johtua rytmihdiridista tai siita,
ettd sydanlihas muuttuu jaykaksi ja siksi
syddamen on vaikeampi pumpata.

Yleisimmat oireet ovat hengenahdistus
(dyspnea), rintakipu ja tunne syddamen
poikkeavasta rytmistad (rytmihairiista johtuen),
huimaus ja tajunnanmenetykset.

5. Diagnoosi.

Yleisimmat tyokalut HCM-diagnoosin

asettamiseksi ovat potilaan esitiedot ja
sukuhistoria, kliininen tutkimus, sydanfilmi
(EKG), sydamen ultradénitutkimus (echo),
kliininen rasituskoe ja sydanfilmin
pitkdaikaisrekisterdinti  (Holter),  syddamen
magneettikuvaus (MRI).

5.1. EKG

EKG on perustutkimus. Pienet liimatarrat
kiinnitetdaan rintakehalle, kdsivarsiin ja jalkoihin.
Ndma yhdistetddan johdoilla EKG-laitteeseen,
joka nauhoittaa syddmen sdhkotoimintaa
muutaman sekunnin ajan. Joskus on tarpeen
tehda lisatesteja tai toistettuja EKG-nauhoja.

5.2. Sydamen ultradanitutkimus (echo)

Sydamen  kaikututkimus  kayttdda hyvaksi
ultraddniaaltoja tutkittaessa syddamen
rakenteita. Silld voidaan havaita erityyppisia
sydamen rakennemuutoksia, esimerkiksi
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sydanlihassairauksia kuten HCM tai
sydanlappien poikkeavuuksia.

5.3. Kliininen rasituskoe

Rasituskoe on samankaltainen kuin ylld kuvattu
EKG, mutta rekisterdinti tehdddn ennen
rasitusta, rasituksen aikana ja rasituksen
jalkeen, joka tehdaan joko
rasituskoepolkupyordlla tai juoksumatolla. Ndin
rekisterdidadan sdhkdiset sydanfilmimuutokset,
jotka tapahtuvat rasituksessa.

5.4. EKG:n pitkaaikaisrekisterdinti

EKG:n  pitkdaikaisrekisterdinti  suoritetaan
pienelld digitaalisella laitteella, joka kulkee
mukana vyoétarolle kiinnitetylld vyolla. Nelja tai
kuusi EKG-elektrodia teipataan rintakehille.
Laite rekisterdi sydamen sahkotoimintaa 24-48
tuntia tai jopa 7 vuorokautta. Rekisterdinnin
aikana pidetdan paivakirjaa kaikista
toiminnoista.

5.5. Sydamen magneettitutkimus (MRI)

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

5.6. Geenitestaus

Yli puolella HCM-suvuista voidaan |6ytaa
mutaatio yhdessa niistd geeneistd, jotka voivat
aiheuttaa HCM:n. Koska kaikkia HCM-sairautta
aiheuttavia geenejd ei tunneta, negatiivinen
geenitesti (eli mutaatiota ei 16ydy) ei sulje pois
perinndllistad syyta HCM:n aiheuttajana.

6. Hoito.

Vaikka HCM:lle ei ole parantavaa hoitoa,
kdytetyt hoidot helpottavat hallitsemaan oireita
ja vahentamaan pitkdn aikavalin riskid. Oireita
voidaan saada hallintaan ladkehoidoilla, kuten
beetasalpaajilla, kalsiumsalpaajilla,
rytmihairioita estavilla laakkeilla ja
verenohennuslaikkeilld). Niille potilaille, joilla
dkkikuoleman riski on lisddantynyt (esimerkiksi
sydanpysadhdyksen jalkitila) tai oireita ei saada
hallintaan  ladkitykselld, voidaan harkita
rytmihairidtahdistimen (1cD) asennusta.

Rytmihairidtahdistin (ICD) tarkkailee jatkuvasti
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syddmen sahkoistd toimintaa ja se pystyy
toteamaan vakavat rytmihairiét. ICD voidaan
ohjelmoida yksildllisesti jokaiselle potilaalle. Se
voi hoitaa vakavat nopeat rytmihairiot
tahdistamalla tai antamalla iskuhoidon ja
palauttamaan ndin syddmen normaalin rytmin.
Rytmihadiriotahdistimessa on  kaksi  osaa:
virtaldhde (tahdistinpatteri) ja tahdistinjohto,
joka tarkkailee syddamen sahkoista toimintaa ja
tarvittaessa tahdistaa tai antaa iskuhoidon.
Tahdistinjohto  voidaan asettaa syddamen
oikeaan kammioon verisuonten kautta tai ihon
alle rintakehalle sydamen kohdalle.

Pieni osa HCM-potilaista,  joilla on
ulosvirtausahtauma, oireilevat l3aakityksesta
huolimaatta. He saattavat tarvita hoitoa
oireittensa  vdhentdmiseksi ja  syddmen
toiminnan  parantamiseksi.  Kaksi  hoidon
paatyyppia ovat myektomia ja alkoholiablaatio.
Myektomia on avosydankirurginen toimenpide,
jossa poistetaan osa paksuuntunutta

kohdasta.

Alkoholiablaatiossa pieni mé&ard alkoholia

sydanlihasta ahtauttavasta
injisoidaan katetrilla sepelsuoneen, joka vie
verta paksuuntuneeseen osaan
(kammiovaliseindan). Alkoholi tuhoaa sen osan
paksuuntunutta lihasta, joka aiheuttaa
ahtauman. Seka myektomia etta
alkoholiablaatio helpottavat verenvirtausta

syddamestd suonistoon.

7. Elamantavat ja urheilu.

Olennaiset suositukset HCM-potilaille (ja
perheille) rytmihairididen ehkaisemiseksi:

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

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

- Rohkaistaan sukulaisia
seulontatutkimuksiin

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

8. Seuranta.

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

9. Suvun tutkiminen.

Jos geenimutaatio I6ytyy HCM-potilaalta (ks.
geenitestaus), potilaan sukulaiset voidaan
testata perinndllisten syddnsairauksien
poliklinikalla (aloittaen ensimmaéisen asteen
sukulaisista: &iti, isa, veljet, sisaret ja potilaan
lapset). Niita perheenjasenia, joilta sama
mutaatio |0ytyy, kutsutaan geenikantajiksi ja
heitd seuraa jatkossa  kardiologi. Ne
perheenjdsenet, joilta suvun mutaatiota ei

l6ydy, eivat tarvitse seurantaa.

Jos HCM-potilaalta ei |0ydy geenimutaatiota,
hédnen perheenjdsenidan neuvotaan
hakeutumaan  syddnarvioon  sydanlaakarin
vastaanotolle (aloittaen ensimmadisen asteen

sukulaisista).

HCM kehittyy usein murrosidan jalkeen, kun
lapset kasvavat aikuisiksi. Joillekin lapsille voi
kuitenkin tulla sairauden oireita jo aiemmin.
Taman vuoksi lapset suositellaan tutkittavaksi
10 vuoden idsta alkaen tai aiemmin, jos sairaus
on ilmennyt suvun jasenilld jo varhaisessa
vaiheessa.

10. HCM ja raskaus.

Ennen raskautta on tadrkeda kayda Ilapi
raskauteen  mahdollisesti  liittyvat  riskit,
ladkemuutokset ja hoito ja seuranta raskauden
aikana.
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