Betegtajékoztatas

Hypertrophias cardiomyopathia (HCM)

1. A normal sziv

A sziv egy specialis izom, amely rendszeres és
folyamatos Osszehuzdéddasaval a vért a testbe és a
tid6be pumpadlja. Négy lrege van - ketté fent (a
pitvarok) és kett6 alul (a kamrak). A sziv
pumpafunkcidjat a sziven keresztlil dramld
elektromos jelek hozzak létre. Ezek az elektromos
jelek egy ciklusban ismétlédnek, és minden ciklus
egy szivdobbanast okoz.

2. Hypertrophias cardiomyopathia (HCM)

A hypertrophias cardiomyopathia (HCM) a szivizom
betegsége. A HCM azt jelenti, hogy a szivizom
tulzottan megvastagodhat, leggyakrabban az
interventricularis septumban (vagyis a bal és a jobb
kamra kozott taldlhaté izomkoteg). Az izom
megvastagoddsanak mértéke és az, hogy mekkora
része érintett az izomzatnak, személyenként
valtozhat. A bal kamra szinte mindig érintett, egyes
egyéneknél a jobb kamraiizomzat is megvastagodik.
Egyes betegeknél a szivizom megvastagodasa
akadalyozza a szivbdl vald véraramlast; ebben a
obstruktiv
cardiomyopathia (HOCM) kifejezést hasznaljak.

helyzetben a hypertrophias
Normal szivben a szivizmot alkoté sejtek sima,
egyenes vonalakban helyezkednek el, amint az az
aldbbi bal oldali képen lathaté. Ezzel szemben a
HCM-ben szenvedd  betegeknél a  sejtek
Osszekeveredett

rendezetlen, rétegekben

helyezkednek el (amit ,Szivizom-
rendellenességnek” neveznek), amint az az alabbi
jobb oldali képen lathatd. A szivizom is fokozatosan
merevebbé valhat, ami megneheziti a sziv

pumpalasat.

Mormal izomszerkezet Szivizom rendellenesség
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Forrds: a Mayo Clinics engedélyével
3. El6fordulasi gyakorisaga & oroklédése

Korilbelll 500 emberbdl 1 szenved HCM-ben; ez a
betegség el6forduldsi gyakorisaga. A HCM
kialakulasanak gyakran genetikai okai vannak. Ez azt
jelenti, hogy egy vagy tobb gén hibaja (mutacidja)
okozza, amely csaladon belil 6rokl6dhet.

A gén a DNS-Unk része, amely kédot tartalmaz egy
molekula (fehérje) elGallitdsahoz. A HCM-et a
szivben taldlhato specifikus molekulak (fehérjék)
kodjait tartalmazoé gének mutdcidja okozza. Minden
embernek két példanya (allél) van minden génbdl,
amely a HCM-hez kothet6. A HCM kialakulasahoz
elegendd, ha csak a gén egyik allélja hibas (apatol
vagy anyatol szarmazd). Ezt autoszomalis domindns
rendellenességnek nevezik, és a hordozd sziilének
50 szazalékos (1:2) esélye van tovabborokiteni
gyermekének a mutdaciét. Annak az esélye, hogy egy
gyermek nem oOrokli a hibds gént, szintén 50%.
Bizonyos esetekben el6fordulhat Uj keletkezésd,
ugynevezett de novo mutacié, mely a petesejtben,
a himivarsejtben vagy az embridban jon létre.
Ezekben az esetekben az utdd sziilei nem hordozzak
az adott hibds gént és a betegség sem jelentkezik
naluk, de a gyermekben kialakul a HCM, illetve

Tovébbi informacio: https://guardheart.ern-net.eu



ERN GUARD-Heart Betegtajékoztatds

Hypertrophias cardiomyopathia

tovabb tudja orokiteni a hibas gént az utddainak.
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Autoszomadlis domindns 6réklédés
4. Tiinetek

A legtébb HCM-ben szenvedd embernek nincsenek
tlinetei, vagy feln6ttként is stabil az allapotuk.
Néhany betegnél sulyos tilinetek alakulnak ki, és
néhdnyan azt tapasztaljak, hogy tinetei id6vel
rosszabbodnak. Ennek az lehet az oka, hogy aritmiak
(szivritmuszavarok) alakulnak ki, vagy mert a
szivizom fokozatosan merevebb lesz, ami rontja a
sziv pumpafunkcidjat. A leggyakoribb tlinetek a
légszomj (dyspnoe), a mellkasi fajdalom, az erds
szivdobogasérzés (szivritmuszavarok miatt), a
szédllés és az eszméletvesztés.

5. Diagnézis

A HCM diagndzisanak felallitdsdhoz a leggyakoribb
eszk6zok: az orvosi és csaladi anamnézis, a fizikalis
vizsgalat, a sziv elektromos nyomonkovetése
(elektrokardiogram vagy EKG), a sziv
ultrahangvizsgélata (echokardiogram), a terheléses
vizsgdlat, a szivritmus monitor (Holter EKG), és a sziv
MRI vizsgalat (magneses rezonancia képalkotas)
(lasd alabb).

5.1. EKG (elektrokardiogram)

Ez a legalapvet6bb teszt. Kis dntapadds tapaszokat
(elektrodakat) helyeznek a mellkasra, néha a
karokra és a labakra is. Ezeket vezetékek kotik 6ssze
egy EKG-felvevG készilékkel, amely néhany
masodpercre felveszi az elektromos aktivitast, amia
szivdobbanast eredményezi. Néha tovabbi vagy
ismételt EKG-vizsgalatokra is szlikség lehet.
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5.2. Szivultrahang (echocardiographia)

A szivultrahang ultrahanghulldamokat hasznal a sziv
szerkezetének vizsgdlatara. A szivulltrahang képes
kimutatni a sziv kilonb6z6 tipusu szerkezeti

elvéltozasait, példaul szivizom-betegségeket
ugymint a HCM-et, illetve a szivbillentyd

rendellenességeit. Az elvékonyodott szivizom
teruletek is azonosithatok.

5.3. Terheléses vizsgalat (stressz teszt)

A terheléses vizsgalat megegyezik a fent leirt EKG-
val, mely soran a futépadon vagy szobakerékparon
végzett edzés el6tt, alatt és utan készil felvétel. Ez
rogziti a terhelés soran bekévetkez6 valtozasokat az
elektromos mintazatokban.

5.4. Holter vizsgalat

A Holter EKG vizsgalat soran a paciens kap egy kis
digitalis gépet, amelyet a derék korili 6von lehet
viselni. A készilékbdl kijové négy vagy hat EKG
elektrodat ragasztanak a mellkasra. Ezutan 24-48
Oran at, vagy akar hét napig figyeli és rogziti a sziv
elektromos aktivitasat. A monitorozds sordn az
Osszes tevékenységet érdemes ,eseménynapld”-
ban vezetni.

5.5. MRI

Az MRI-vizsgalat magneses teret hasznal a szivrdl
alkotott képek |étrehozasdhoz. Maga a szkenner egy
nagy cs6, amelynek kdzepén egy asztal taldlhatd,
lehet6vé téve a paciensnek a belsé térbe jutasat. A
teszt korilbelll egy 6rat vesz igénybe. Az MRI
nagyon jol megmutatja a sziv és az erek szerkezetét,
illetve a szivizom allapotat és azonositja a szivben
taldlhato esetleges hegesedéseket (fibrézisokat).

5.6. Genetikai vizsgalat

A HCM-ben szenved§ csaladok tobb, mint felében
detektalhaté mutacié, a HCM kialakulasaval
Osszefliggésbe hozhaté koroki gének
valamelyikében. Mivel nem minden gén ismert,
amely HCM-et okozhat, a negativ genetikai
eredmény (vagyis amikor nem taldlunk mutaciét)
nem zarja ki a HCM 6rokletes mivoltat.

6. Terapia

Habar a HCM nem gydgyithatd, a kezelések
segitenek a tlinetek enyhitésében és a hirtelen halal
kialakulas kockazatanak csokkentésében. A legtébb
tinet jol kontrollalhatd gydgyszeres kezeléssel, ugy
mint beta blokkoldk, calcium csatorna blokkoldk,
anti-aritmias szerek és véralvadasgatlok adasaval.
Ha a betegeknél nagy a hirtelen haldl kockdazata
(példaul egy korabbi szivmegallas utan), vagy ha a
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tinetek nem kezelhet6k gydgyszeresen, akkor
fontoléra vehet6 a belsé defibrillator (ICD)
beliltetése. Az ICD folyamatosan figyeli a sziv
elektromos aktivitasat, és felismeri a sulyos
aritmidkat. Az ICD
programozhaté minden egyes beteg szamdra.

személyreszabottan

Sulyos és gyors aritmidkat képes kezelni elektromos
impulzusok kuldésével, vagy sokkot ahat le és
visszaallithatja a normadlis szivverést. Az ICD két
részbdl all: az akkumulatorbdl (a késziilékbdl) és az
elektromos vezetékbdl, amely figyeli a sziv
elektromos aktivitasat, és elektromos impulzusokat
vagy sokkot ad le a sziv szdmdra. Az ICD vezetéke
elhelyezhet6 a jobb szivkamraban (ereken
keresztlil) vagy a bdr alatt, a mellkas sziv feletti
részén.

Kidramldsi palyaban akaddlyt okozé6 HCM-el
(obstruktiv  HCM) él6 betegeknél a gyodgyszeres
kezelés ellenére is lehetnek tlnetei. Ezeknek a
betegeknek tovabbi kezelésre lehet sziikségik a
tlineteik csokkentése és szivizom mikodésiik
javitasa érdekében. A kezelésnek két f6 tipusa van:
myectomia vagy alkoholos septum ablacié. A
myectomia egy nyitott mellkasi szivsebészeti eljaras
az aramldsi akaddlyt okozd megvastagodott
szivizom (azaz az interventricularis septum) egy
részének eltdvolitdsdra. Az alkoholos septélis
ablacio soran kis mennyiségl alkohol
befecskendezése torténik egy katéteren keresztiil
az érbe, amely vérrel latja el a sziv megvastagodott
részét (azaz az interventricularis septumot). Az
alkohol elroncsolja a megvastagodott szivizom egy
részét, amely az aramldsi akadalyt okozza. Mind a
myectomia, mind az alkoholos septum ablacidja
lehet6vé teszi a vér kdnnyebb kidramlasat a szivbél.

7. Eletméd & Sport

A ritmuszavarok megelGzésére kulcsfontossagu
ajanldsok vannak a HCM-mel diagnosztizalt betegek
(és csaladok) szamara:

e kertlni kell a meger6ltet6 testmozgast -
kiilondsen az intenziv, versenysportot és a
nehéz sulyok emelését;

o fontos a betegség el6rehaladasanak kovetése a
rendszeres orvosi talalkozasok alkalmaval;

e csaladtagok 6sztonzése a szlirésre.

A HCM diagnodzisa és az allapot tovabbadasanak
képessége szorongashoz és sok mas kérdéshez
L A2
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vezethet. Az orvosi szocidlis munkasoknak vagy
pszicholégusoknak  van  tapasztalatuk  ezzel
kapcsolatban, és hasznos segitséget nydthatnak a
betegek és a csaladtagjaik szamara.

8. Utankovetés

A szivorvos (kardioldgus) a tiinetektdl, az életkortdl
és a kezelést6l fluggbéen tandcsot ad arra
vonatkozdan, hogy milyen gyakran kell ellenérizni a
beteget.

9. Csaladszlirés

Ha egy génmutdciét taldlnak egy HCM-ben
szenved6 betegnél (lasd: Genetikai vizsgalat), a
beteg csaladtagjai (kezdve az els6 foku
csaladtagokkal: anya, apa, testvérek és gyermekek)
genetikai vizsgalaton vehetnek részt egy erre
specializalodott genetikai szivklinikan. A
csaladtagokat, akikben ugyanaz a (csaladi) mutacid
megtalalhatd, mutacidhordozdknak nevezik, és
kardiolégus fogja rendszeresen ellenGrizni Gket.
Azok a csaladtagok, akiknél az adott mutacié nem
taldlhatdé, megnyugodhatnak. Ha egy HCM-ben
szenved@ betegben nem azonositottak mutaciot, a
beteg csalddtagjainak (kezdve az els6 foku
csaladtagokkal) javasoljuk, hogy a sziv vizsgalata
céljdbol keressenek fel kardiolégust. A HCM
altaldban a pubertds utan alakul ki, amikor a
gyermekek feln6tté valnak. Egyes gyermekeknél
azonban mar korabban jelentkezhetnek a betegség
tlnetei. Ezért a gyermekeknél mar tiz éves kortdl
vagy még korabban javasolt a vizsgalat elvégzése,
abban az esetben, ha a betegség korabban

jelentkezett a csaladtagokban.
10. HCM és varanddssag

Varandodssag el6tt fontos megvitatni a varanddssag
alatt felmeril6 esetleges kockazatokat, a
gyogyszerek megvaltoztatdsat és az ellatast.
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