TEEMA

Hypertrofinen kardiomyopatia
(HCM) - Yleisin perinnollinen

sydansairaus

Hypertrofinen kardiomyopatia (HCM) on monimuotoinen perinndllinen sydansairaus, jonka
tunnistaminen ja hoito vaativat moniammatillista yhteistyota. HCM:ssa sydanlihas paksuun-
tuu ja voi ahtauttaa ulosvirtauskanavaa aorttaan. Potilaiden oireet voivat olla hyvin epamaari-
sid ja osa voi olla taysin oireettomia. Tyypillisia oireita ovat rasitushengenahdistus ja tykytys-
tuntemukset, mutta ensimmainen oire voi olla jopa akkikuolema. Varhainen tunnistaminen ja
diagnostisointi seka kokonaisvaltainen potilaan tukeminen on tarkeaa. Saanndllinen seuranta
ja oireiden ja kliinisten l6yddsten tunnistaminen ja tarvittava hoito parantavat merkittavasti

potilaiden ennustetta ja elamanlaatua.

Hypertrofinen kardiomyopatia (HCM) on sydénli-
haksen sairaus, jossa syddnlihas paksuuntuu ilman il-
meistd syytd, kuten esim. verenpainetautia tai aortta-
ldpdn ahtaumaa (1). HCM:n esiintyvyys viestdssd on
noin 1:500. Taudin kliininen kuva vaihtelee suuresti:
osa potilaista on oireettomia, kun taas toisilla esiin-
tyy merkittivid, eldméanlaatua huonontavia oireita.

Varhainen tunnistaminen

HCM:n varhainen tunnistaminen on tirkedd sekd
ennusteen ettd eldménlaadun kannalta. Koska HCM
voi olla pitkddn oireeton tai aiheuttaa vain lievid,
epéspesifisid oireita, on tédrkeds, ettd kaikki potilai-
ta hoitavat 1ddkérit - niin perusterveydenhuollossa,
tyOterveydessd kuin erikoissairaanhoidossa - osaavat
epdilld HCM:44 ja tarvittaessa ohjata potilaan jatko-
tutkimuksiin.

Tyypilliset alkuoireet, kuten rasitushengenah-
distus, rintakipu, huimaus tai py6rtyminen, ovat
siis ikdvd kylld varsin epdspesifisid. Viitteitd mah-
dollisesta HCM:std potilaan oireiden taustalla saa
ihan perustutkimuksista. Kliinisessd tutkimuksessa
auskultaatiossa voi kuulla systolisen sivudinen, jos
potilaalla on ulosvirtauskanava ahtautunut. EKG on
hyvin usein poikkeava ja siind havaitaan seindméapak-
suuntumiseen liittyvid piirteitd: tyypillisesti korkea
R-aalto V5 ja V6 kytkenndissd, korkea S-aalto V1ja V2
kytkennoissd, ST-laskuja ja T-aallon inversioita sekd
poikkeavia Q-aaltoja (Kuva 1).
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Lisdksi sukuanamneesin kysyminen on tirkeds.
Onko suvussa esiintynyt syddnlihaksen sairauksia eli
kardiomyopatioita ja onko suvussa ollut dkkikuole-
mia nuorella ill4.

Mikéli herdd epidily HCM:std, tulee potilas ldhet-
tdd syddmen ultradé@nitutkimukseen ja tarvittaessa
erikoissairaanhoitoon.

Patofysiologia ja kliininen kuva

Noin 40 % HCM-potilaista 16ydetdin geenimutaatio,
joka selittdd syddnlihaksen paksuuntuman. Télld on
merkitystd ennen kaikkea sukulaisten seulonnassa.
Hypertrofia on tyypillisesti epdsymmetristd ja voi-
makkainta véliseindn (septumin) alueella ja tdmé voi
johtaa ulosvirtausesteeseen (obstruktiivinen HCM)
(Kuva 2). Kliiniset oireet ovat hyvin vaihtelevia ja
potilailla voi olla rasitushengenahdistusta, rintaki-
pua, huimausta tai jopa pyOrtymistd sekd erilaisia
rytmihiiri6itd. Akkikuolema voi olla myds ensim-
miinen oire. Osa potilaista on kuitenkin oireettomia,
ja sairaus voi 16ytyd sattumalta esimerkiksi poikkea-
van EKG:n, auskultaatioldydoksen tai syddmen ult-
raddnitutkimuksen yhteydessd. Oireiden alkaminen
voi liittyd fyysiseen rasitukseen, stressiin tai muihin
emme tiedd, miki tai mitka tekijdt laukaisevat taudin
kliinisen ilmiasun.
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Kuva 1. Tyypilliset sydamen hypertrofiaan liittyvat muutokset EKG:ssa. Syvdt S-aallot V1-2 (*),
korkeat R-aallot V5-6 (*) ja ST-tason ja T-aallon poikkeavuudet (*).
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Diagnostiikka

HCM:n diagnostiikassa vasemman kam-
mion seindmin paksuuden tulee olla yli
15 mm tai yli 13 mm ensimmdéisen asteen
sukulaisilla tai jos on todettu geenivirhe.
Syddmen ultradédnitutkimus on tdrkein
tutkimus sydédnlihaksen paksuuntumisen
jamahdollisen ulosvirtausesteen toteami-
seksi. Magneettikuvaus antaa yksityiskoh-
taisemman kuvan syddmen rakenteesta ja
mahdollistaa arpikudoksen (fibroosin)
arvioinnin. Geenitestausta suositellaan
kaikille potilaille ja heiddn ensimméisen
asteen sukulaisilleen, mikéli geenivirhe on
16ydetty.

Seuranta ja akkikuoleman
riskinarvio

HCM-potilaiden hoitoon kuuluu sdin-
nollinen seuranta oireiden etenemisen,
syddmen rakenteellisten muutosten ja
rytmihdirioriskin arvioimiseksi (1). Oireet-
tomien geenivirheen kantajien ja jos suvun
geenivirhe ei ole tiedossa, ensimméisen as-
teen sukulaisten seuranta on tirked4. Eri-
tyistd huomiota kiinnitetdin 16ydoksiin,
jotka lisddvit syddndkkikuoleman riskid.
Tillaisia ovat esim. tajunnan menetykset,
vaikea hypertrofia (>30 mm), kammio-
perdiset rytmihdiriot 12-kytkentdisessd
EKG:ssa tai Holter-tutkimuksessa sekd
suvussa syddnikkikuolemat. Akkikuole-
mariski ja rytmihdiridtahdistimen tarve
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arvioidaan aina yksilollisesti ja tétd varten
on tehty spesifisid riskilaskureita (2).

Hoitovaihtoehdot

HCM:n hoito ra4tdl6idddn yksilollisesti oi-
reiden, riskitekijéiden ja syddmen raken-
teen perusteella. Tavoitteena on oireiden
lievittdminen, komplikaatioiden ehkéisy ja
eldménlaadun parantaminen. S&annolli-
nen seuranta ja muiden riskitekijéiden, ku-

ten esim. verenpainetaudin ja diabeteksen,
hoito on térkedd. Joukkue- ja kilpaurheilu
ovat kiellettyjd. Potilaille annetaan ohjei-
ta oireiden tunnistamisesta ja tarvittaessa
hoitoon hakeutumisesta.

Ladkehoito

Beetasalpaajat ja kalsiumkanavan salpaajat
ovat ensisijaisia 1d4kkeit, jotka vihentévit
syddmen kuormitusta ja lievittévét oireita.
Tromboosiprofylaksia on tirkeds, jos eteis-
vdrindd esiintyy. Disopyramidia on myds
kiytetty oireisen HCM-potilaan hoidossa.
On huomioitavaa, ettd lddkkeen aloitus
tapahtuu aina sairaalaoloissa. Mavakam-
teeni on uusi spesifinen lddke HCM:d4n.
Se on ns. myosiini-inhibiittori, joka on tar-
koitettu oireisen obstruktiivisen HCM:n
hoitoon (3). Se vdhentidd sydédnlihaksen
supistumisvoimaa, miké johtaa ulosvir-
tausesteen vihenemiseen ja oireiden hel-
pottumiseen. Mavakamteeni-1ddkitys aloi-
tetaan erikoissairaanhoidossa ja syddmen
pumppaustoimintaa seurataan. Lidke on
kuitenkin varsin hyvin siedetty ja lievittdd
potilaiden oireita jo viikoissa.

Kuva 2. Kaavakuva normaalista syddmestd ja hypertrofisesta kardiomyopatiasta (HCM), jossa
septum on merkittavasti paksuuntunut ja ahtauttaa veren virtausta vasemmasta kammiosta

aorttaan.

Normaali

HCM
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Invasiiviset hoidot

Jos lddkehoito ei riitd, voidaan harkita ki-
rurgista myektomiaa tai alkoholiseptuma-
blaatiota ulosvirtausesteen vihentdmisek-
si ja oireiden parantamiseksi.

Laitehoidot

Suuren riskin potilaille voidaan asentaa
rytmihdiridtahdistin (ICD) #killisen sy-
dankuoleman ehkidisemiseksi ja rytmihi-
riéiden hoitoon.

Haasteet diagnostiikassa ja
hoidon aloittamisessa

Potilaan sopeutuminen HCM:n oireisiin
voi olla merkittdvd haaste oikea-aikaiselle
diagnosoinnille ja hoidon aloittamiselle.
Monet potilaat mukauttavat vdhitellen
piivittdistd toimintaansa vilttddkseen
rasitusta ja fyysistd kuormitusta, mikd
voi johtaa siihen, ettd oireet kuten hen-
genahdistus, rintakipu tai vésymys jadvit
huomaamatta tai niiden merkitystd véha-
tellddn. Tdm4 johtaa usein siihen, ettd 1d4-
kiriin hakeudutaan vasta, kun oireet ovat

selvdsti pahentuneet tai kun ilmenee vaka-
vampia ilmenemismuotoja, kuten pyorty-
mistd tai rytmihdiriditd. Oireet saatetaan
myos liittdd ikddntymiseen, huonoon fyy-
siseen kuntoon tai muihin harmittomiin
syihin, mikd voi viivistyttdd varhaista diag-
nosointia.

Vasemman kammion ulosvirtauskana-
van (LVOT) gradientin arviointi on kes-
keistd HCM:n tyypin méirittdmisessi ja
hoitostrategian suunnittelussa. Obstruktio
maédritellddn LVOT:n huippugradientiksi
>30 mmHg, ns. Valsalva-provokaatiolla
(4) tai ilman. Lepotilassa tehty syddmen
ultradédnitutkimus usein aliarvioi LVOT-
gradienttia, ja jopa 50 % obstruktiivisista
tapauksista voi jaddd huomaamatta. On
tidrkedd, ettd terveydenhuollon ammat-
tilaiset tunnistavat tdmén ilmion myds
Kliinisissé oireissa ja tiedustelevat aktiivi-
sesti muutoksista potilaan fyysisestd suo-
rituskyvystd, péivittdisistd toiminnoista ja
oirekuvasta ja erityisesti ruokailun vaiku-
tuksesta syddnoireisiin. Ndiden tekijdiden
varhainen tunnistaminen voi edisti4 oi-

kea-aikaista diagnosointia ja hoidon aloit-
tamista, mikd parantaa potilaan ennustetta
ja eldménlaatua.
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