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Tietoa Potilaalle

CPVT

Katekolamiiniherkkd monimuotoinen kammiotakykardia (CPVT)

1. Normaali sydan.

Syddn on erityislaatuinen lihas, joka supistuu
sadnnollisesti ja jatkuvasti pumpaten verta
elimistoon ja keuhkoihin. Syddmessa on nelja
lokeroa — kaksi ylhaalla (eteiset) ja kaksi alhaalla
(kammiot).  Sdhkoisten  signaalien  kulku
syddmen lapi saa aikaan syddmen
supistustoiminnan. Nama sahkoiset signaalit
toistuvat sykleina ja yksi sykli saa aikaan yhden
syddmen lydnnin. Jos sydamen sahkoéinen
toiminta  hdiriintyy, se voi vaikuttaa

huonontavasti sydamesi pumppauskykyyn.

2. CPVT.

CPVT on harvinainen sydansairaus. Se aiheuttaa
tietyntyyppisen nopean rytmihdirion, jota
kutsutaan kammiotakykardiaksi, fyysisen
rasituksen tai tunnekuohun yhteydessa. CPVT
esiintyy pdaasiassa lapsilla ja nuorilla, joskin se
voidaan diagnosoida missda idssd tahansa.
Epdanormaali kalsiumin saately
sydanlihassoluissa  aiheuttaa  rytmihairion.
Kalsiumtason nousu liilan korkeaksi voi
aikaansaada kammiotakykardian. Jos tdma
poikkeavan nopea rytmi ei korjaannu itsestdan,
sydan ei pysty pumppaamaan verta elimistdon,
johtaen huimaukseen, tajunnanmenetykseen ja

jopa kuolemaan.
3. Esiintyvyys ja perinnéllisyys.
Noin 1:lla 10000:sta henkilésta on CPVT

(sairauden esiintyvyys).

va

CPVT on perinndllinen sairaus. Tama
tarkoittaa, etta CPVT:n
geenimuutos (mutaatio), joka voi kulkea

aiheuttaa

suvuissa. Geeni on osa perimamme DNA:ta,
joka sisaltaa koodin molekyylin
(valkuaisaineen eli proteiinin)
muodostumiseen. Jokaisella ihmiselld on
kaksi kopiota jokaista geenid, jotka voidaan
littad CPVT-sairauteen. CPVT:n aiheuttaa
mutaatio niissa geeneissa, jotka sisaltavat
ohjeen sydanlihaksen valkuaisaineiden
muodostumiseen. Mutaatio vain toisessa
naistd kopioista (aidiltd tai isalta) riittaa
aikaansaamaan CPVT:n. Tata kutsutaan
autosomaalisesti vallitsevasti periytyvaksi
sairaudeksi ja geenia kantavalla
vanhemmalla on 50 %:n riski (yhdelld
kahdesta) siihen, ettd lapsi perii mutaation.
Todenndkoisyys sille, ettd lapsi ei peri

mutaatiogeenia, on myods 50 %.

Joskus CPVT voi olla myds autosomaalisesti
peittyvasti  periytyva  sairaus. Tama
tarkoittaa, ettd tarvitaan mutaatio
molemmissa geenikopioissa (seka aidilta
ettd isaltd) CPVT:n syntymiseksi. Onko CPVT
autosomaalisesti vallitsevasti vai peittyvasti
periytyva, riippuu kyseisen geenin tyypista
ja mutaatiosta. Joissakin tapauksissa uusi
(de novo) mutaatio voi syntya munasolussa
tai siittiossa tai alkiossa. Ndissa tapauksissa
lapsen vanhemmilla ei ole CPVT-sairautta,
mutta lapsella on ja geenimutaatio voi

periytya edelleen hanen lapsilleen.
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Autosomaalinen vallitseva periytyminen

4. Oireet.

CPVT ilmenee useimmiten lapsilla ja nuorilla
aikuisilla. Yleisimmat oireet ovat tuntemukset
poikkeavasta  rytmistd, pyOrtymiset tai
tajunnanmenetykset  erityisesti rasittavan
liikunnan yhteydessa. CPVT:n diagnosointi voi
olla vaikeaa, koska sydanfilmi on tdysin normaali
levossa, mutta VOi olla poikkeava
rasituskokeessa. Kun CPVT on diagnosoitu,

asianmukaisia hoitoja on kuitenkin tarjolla.

5. Diagnoosi.

Yleisimmat tyokalut CPVT-diagnoosin
asettamiseen ovat potilaan esitiedot ja
sukuhistoria, kliininen tutkimus, sydanfilmi
(EKG), sydanfilmin pitkaaikaisrekisteréinti ja
kliininen rasituskoe. Rasituskoe ja sydanfilmin
pitkaaikaisrekisterdinti ovat tarkeitd, kun
arvioidaan hoidon tehoa ja siksi niitd pitaisi

tehda kaikille potilaille saannollisesti.

5.1. EKG

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

CPVT

5.2 Rasituskoe

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

5.3. EKG:n pitkaaikaisrekisterdinti

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

5.4. EKG:n tapahtumamonitorointi

Nama laitteet ovat monimutkaisempia versioita
ylla kuvatusta EKG:n pitkdaikaisrekisterdinnista.
Oireen ilmetessa laite aktivoidaan
rekister6imaan sydamen rytmi. Laitteen etu on
se, etta elektrodeja ei tarvita, vaan laite voidaan
asettaa rintakehélle oireiden ilmetessa.

5.5. Sydamen ultradanitutkimus (echo)

Sydamen kaikututkimus kdyttda ultradaniaaltoja
tutkittaessa sydamen rakenteita. Silla voidaan
havaita  erityyppisida =~ syddamen rakenne
muutoksia, esimerkiksi sydanlihassairauksia tai
sydanlappien poikkeavuuksia. Sydanlihaksen
paikallinen ohentuminen voidaan myo6s havaita.
CPVT-potilailla ei ole sydamen rakenne
poikkeavuuksia, mutta usein ultradanitutkimus
tehdaan kertaalleen varmistamaan asia.

5.6. Geenitestaus

Yli puolella CPVT-suvuista voidaan todeta RYR2-
geenin mutaatio. Niillda potilailla, joilla CPVT
periytyy peittyvasti, voidaan |oytda kaksi
mutaatiota CASQ2-geenissa. Sekd RYR2- ettd
CASQ2-geenit tekevat kahta eri valkuaisainetta
eli proteiinia, jotka ovat tarkeitd sydanlihassolun
kalsiumtason saatelyssa.

6. Hoito.

Beetasalpaajaldakitysta kaytetaan usein
vahentdmaan rytmihdirioitd. Niitd kdytetdan
CPVT-potilailla alentamaan sydamen syketta ja
vahentamaan fyysisen rasituksen tai jannityksen

aiheuttamaa  vaikutusta sydameen. Kun
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beetasalpaajat laskevat pulssia, syddamen
kammiot ehtivat tayttya verelld kokonaan ennen
seuraavaa syddamen supistusta. Tama parantaa
syddmen toimintaa ja elimistdon verenkiertoa.
Beetasalpaajan tehosta riippuen joillakin
potilailla voidaan kdyttdd beetasalpaajan
rinnalla muitakin ladkkeitda kuten flekainidia.
Potilailla, joilla l1adkehoito ei toimi tai on ollut
sydanpysdhdys, voidaan harkita rytmihairiotah
distinta (ICD) tai ns. sympatektomiaa. ICD voi
hoitaa suurimman osan henked uhkaavista
rytmihairioista. Sympatektomia (ns.
sydanhermojen  katkaisu) on  kirurginen
toimenpide, jossa tuhotaan ne hermot, jotka
aikaansaavat adrenaliinin ja samankaltaisten
muiden elimistén aineiden vapautumisen
syddamessa.

7. Elamantavat ja urheilu.

Olennaiset  suositukset CPVT-potilaille (ja
perheille) rytmihdiriiden ehkaisemiseksi:

- Paasaantoisesti valtetaan kilpaurheilua
ja fyysisesti rasittavaa urheilua

- Urheilu on sallittua vain
sydansairauksiin perehtyneen ladkarin
ohjeiden mukaan

- Beetasalpaajien kaytté (jos ladke on
madratty)

- Rohkaistaan sukulaisia geenitesteihin

CPVT-diagnoosi ja sairauden mahdollinen
periytyminen  jalkeldisille  voi  aiheuttaa
ahdistusta ja paljon kysymyksia.
Sosiaalityontekijoilla ja  psykologeilla  on
kokemusta tastd ja he voivat olla avuksi
potilaalle ja perheenjasenille.

8. Seuranta.

Sydanlaakari (kardiologi) antaa  ohjeet
seurannan tarpeesta riippuen oireista, idsta ja

hoidosta.
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9. Suvun tutkiminen

Jos geenimutaatio 16ytyy CPVT-potilaalta, tdman
potilaan sukulaiset voidaan testata
perinnodllisten syddnsairauksien poliklinikalla
(aloittaen ensimmadisen asteen sukulaisista: aiti,
isd, veljet, sisaret ja potilaan lapset). Niita
perheenjdsenia, joilta sama mutaatio 16ytyy,
kutsutaan geenikantajiksi ja heille jarjestetdan
jatkossa kardiologinen seuranta. Ne, joilta
geenimutaatiota ei |6ydy, eivdt tarvitse
seurantaa.

Jos CPVT-potilaalta ei 16ydy mutaatiota, hanen
perheenjdseniddn neuvotaan hakeutumaan
sydanlaakarin vastaanotolle (aloittaen
ensimmadisen asteen sukulaisista). Lasten ja
nuorten seurantaa tulee jatkaa kasvuidn, vaikka
oireita ei olisikaan. CPVT-potilailla saattaa olla
oireita jo lapsuudessa. Siksi geenitestaus ja
sydantutkimukset seka niiden perheenjasenten,
joilla on todettu CPVT, viiveetdn hoito ovat

tarkeitd jo ensimmaisina elinvuosina.

10. Raskaus

Raskauden aikana on tarkedtd jatkaa
beetasalpaajahoitoa. Joskus on tarpeen vaihtaa
beetasalpaajan tyyppia, koska kaikki
beetasalpaajat  eivat  sovi kaytettaviksi
raskauden aikana. Jos beetasalpaajia on kaytetty
raskauden aikana, suositellaan vastasyntyneen
tarkkailua mahdollisen normaalia matalamman

sykkeen takia.
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