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Hypertrofinen kardiomyopatia 
(HCM) – Yleisin perinnöllinen  
sydänsairaus 

TEEMA

Hypertrofinen kardiomyopatia (HCM) on monimuotoinen perinnöllinen sydänsairaus, jonka 
tunnistaminen ja hoito vaativat moniammatillista yhteistyötä. HCM:ssä sydänlihas paksuun-
tuu ja voi ahtauttaa ulosvirtauskanavaa aorttaan. Potilaiden oireet voivat olla hyvin epämääri-
siä ja osa voi olla täysin oireettomia. Tyypillisiä oireita ovat rasitushengenahdistus ja tykytys-
tuntemukset, mutta ensimmäinen oire voi olla jopa äkkikuolema. Varhainen tunnistaminen ja 
diagnostisointi sekä kokonaisvaltainen potilaan tukeminen on tärkeää. Säännöllinen seuranta 
ja oireiden ja kliinisten löydösten tunnistaminen ja tarvittava hoito parantavat merkittävästi 
potilaiden ennustetta ja elämänlaatua.

Hypertrofinen kardiomyopatia (HCM) on sydänli-
haksen sairaus, jossa sydänlihas paksuuntuu ilman il-
meistä syytä, kuten esim. verenpainetautia tai aortta-
läpän ahtaumaa (1). HCM:n esiintyvyys väestössä on 
noin 1:500. Taudin kliininen kuva vaihtelee suuresti: 
osa potilaista on oireettomia, kun taas toisilla esiin-
tyy merkittäviä, elämänlaatua huonontavia oireita.

Varhainen tunnistaminen 
HCM:n varhainen tunnistaminen on tärkeää sekä 
ennusteen että elämänlaadun kannalta. Koska HCM 
voi olla pitkään oireeton tai aiheuttaa vain lieviä, 
epäspesifisiä oireita, on tärkeää, että kaikki potilai-
ta hoitavat lääkärit – niin perusterveydenhuollossa, 
työterveydessä kuin erikoissairaanhoidossa – osaavat 
epäillä HCM:ää ja tarvittaessa ohjata potilaan jatko-
tutkimuksiin. 

Tyypilliset alkuoireet, kuten rasitushengenah-
distus, rintakipu, huimaus tai pyörtyminen, ovat 
siis ikävä kyllä varsin epäspesifisiä. Viitteitä mah-
dollisesta HCM:stä potilaan oireiden taustalla saa 
ihan perustutkimuksista. Kliinisessä tutkimuksessa 
auskultaatiossa voi kuulla systolisen sivuäänen, jos 
potilaalla on ulosvirtauskanava ahtautunut. EKG on 
hyvin usein poikkeava ja siinä havaitaan seinämäpak-
suuntumiseen liittyviä piirteitä: tyypillisesti korkea 
R-aalto V5 ja V6 kytkennöissä, korkea S-aalto V1 ja V2 
kytkennöissä, ST-laskuja ja T-aallon inversioita sekä 
poikkeavia Q-aaltoja (Kuva 1).

Lisäksi sukuanamneesin kysyminen on tärkeää.  
Onko suvussa esiintynyt sydänlihaksen sairauksia eli 
kardiomyopatioita ja onko suvussa ollut äkkikuole-
mia nuorella iällä.

Mikäli herää epäily HCM:stä, tulee potilas lähet-
tää sydämen ultraäänitutkimukseen ja tarvittaessa 
erikoissairaanhoitoon.

Patofysiologia ja kliininen kuva
Noin 40 % HCM-potilaista löydetään geenimutaatio, 
joka selittää sydänlihaksen paksuuntuman. Tällä on 
merkitystä ennen kaikkea sukulaisten seulonnassa. 
Hypertrofia on tyypillisesti epäsymmetristä ja voi-
makkainta väliseinän (septumin) alueella ja tämä voi 
johtaa ulosvirtausesteeseen (obstruktiivinen HCM) 
(Kuva 2). Kliiniset oireet ovat hyvin vaihtelevia ja 
potilailla voi olla rasitushengenahdistusta, rintaki-
pua, huimausta tai jopa pyörtymistä sekä erilaisia 
rytmihäiriöitä.  Äkkikuolema voi olla myös ensim-
mäinen oire. Osa potilaista on kuitenkin oireettomia, 
ja sairaus voi löytyä sattumalta esimerkiksi poikkea-
van EKG:n, auskultaatiolöydöksen tai sydämen ult-
raäänitutkimuksen yhteydessä. Oireiden alkaminen 
voi liittyä fyysiseen rasitukseen, stressiin tai muihin 
sydäntä kuormittaviin tekijöihin, mutta tällä hetkellä 
emme tiedä, mikä tai mitkä tekijät laukaisevat taudin 
kliinisen ilmiasun.
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Diagnostiikka
HCM:n diagnostiikassa vasemman kam-
mion seinämän paksuuden tulee olla yli 
15 mm tai yli 13 mm ensimmäisen asteen 
sukulaisilla tai jos on todettu geenivirhe. 
Sydämen ultraäänitutkimus on tärkein 
tutkimus sydänlihaksen paksuuntumisen 
ja mahdollisen ulosvirtausesteen toteami-
seksi. Magneettikuvaus antaa yksityiskoh-
taisemman kuvan sydämen rakenteesta ja 
mahdollistaa arpikudoksen (fibroosin) 
arvioinnin. Geenitestausta suositellaan 
kaikille potilaille ja heidän ensimmäisen 
asteen sukulaisilleen, mikäli geenivirhe on 
löydetty. 

Seuranta ja äkkikuoleman 
riskinarvio
HCM-potilaiden hoitoon kuuluu sään-
nöllinen seuranta oireiden etenemisen, 
sydämen rakenteellisten muutosten ja 
rytmihäiriöriskin arvioimiseksi (1). Oireet-
tomien geenivirheen kantajien ja jos suvun 
geenivirhe ei ole tiedossa, ensimmäisen as-
teen sukulaisten seuranta on tärkeää. Eri-
tyistä huomiota kiinnitetään löydöksiin, 
jotka lisäävät sydänäkkikuoleman riskiä. 
Tällaisia ovat esim. tajunnan menetykset, 
vaikea hypertrofia (>30 mm), kammio-
peräiset rytmihäiriöt 12-kytkentäisessä 
EKG:ssa tai Holter-tutkimuksessa sekä 
suvussa sydänäkkikuolemat. Äkkikuole-
mariski ja rytmihäiriötahdistimen tarve 

arvioidaan aina yksilöllisesti ja tätä varten 
on tehty spesifisiä riskilaskureita (2).

Hoitovaihtoehdot
HCM:n hoito räätälöidään yksilöllisesti oi-
reiden, riskitekijöiden ja sydämen raken-
teen perusteella. Tavoitteena on oireiden 
lievittäminen, komplikaatioiden ehkäisy ja 
elämänlaadun parantaminen. Säännölli-
nen seuranta ja muiden riskitekijöiden, ku-

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

Lääkehoito
Beetasalpaajat ja kalsiumkanavan salpaajat 
ovat ensisijaisia lääkkeitä, jotka vähentävät 
sydämen kuormitusta ja lievittävät oireita. 
Tromboosiprofylaksia on tärkeää, jos eteis-
värinää esiintyy. Disopyramidia on myös 
käytetty oireisen HCM-potilaan hoidossa.  
On huomioitavaa, että lääkkeen aloitus 
tapahtuu aina sairaalaoloissa. Mavakam-
teeni on uusi spesifinen lääke HCM:ään. 
Se on ns. myosiini-inhibiittori, joka on tar-
koitettu oireisen obstruktiivisen HCM:n 
hoitoon (3). Se vähentää sydänlihaksen 
supistumisvoimaa, mikä johtaa ulosvir-
tausesteen vähenemiseen ja oireiden hel-
pottumiseen. Mavakamteeni-lääkitys aloi-
tetaan erikoissairaanhoidossa ja sydämen 
pumppaustoimintaa seurataan.  Lääke on 
kuitenkin varsin hyvin siedetty ja lievittää 
potilaiden oireita jo viikoissa.

Normaali HCM

Kuva 1. Tyypilliset sydämen hypertrofiaan liittyvät muutokset EKG:ssä. Syvät S-aallot V1-2 (*), 
korkeat R-aallot V5-6 (*) ja ST-tason ja T-aallon poikkeavuudet (*).

Kuva 2. Kaavakuva normaalista sydämestä ja hypertrofisesta kardiomyopatiasta (HCM), jossa 
septum on merkittävästi paksuuntunut ja ahtauttaa veren virtausta vasemmasta kammiosta 
aorttaan.
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Invasiiviset hoidot
Jos lääkehoito ei riitä, voidaan harkita ki-
rurgista myektomiaa tai alkoholiseptuma-
blaatiota ulosvirtausesteen vähentämisek-
si ja oireiden parantamiseksi. 

Laitehoidot
Suuren riskin potilaille voidaan asentaa 
rytmihäiriötahdistin (ICD) äkillisen sy-
dänkuoleman ehkäisemiseksi ja rytmihäi-
riöiden hoitoon. 

Haasteet diagnostiikassa ja 
hoidon aloittamisessa
Potilaan sopeutuminen HCM:n oireisiin 
voi olla merkittävä haaste oikea-aikaiselle 
diagnosoinnille ja hoidon aloittamiselle. 
Monet potilaat mukauttavat vähitellen 
päivittäistä toimintaansa välttääkseen 
rasitusta ja fyysistä kuormitusta, mikä 
voi johtaa siihen, että oireet kuten hen-
genahdistus, rintakipu tai väsymys jäävät 
huomaamatta tai niiden merkitystä vähä-
tellään. Tämä johtaa usein siihen, että lää-
käriin hakeudutaan vasta, kun oireet ovat 

selvästi pahentuneet tai kun ilmenee vaka-
vampia ilmenemismuotoja, kuten pyörty-
mistä tai rytmihäiriöitä. Oireet saatetaan 
myös liittää ikääntymiseen, huonoon fyy-
siseen kuntoon tai muihin harmittomiin 
syihin, mikä voi viivästyttää varhaista diag-
nosointia.

Vasemman kammion ulosvirtauskana-
van (LVOT) gradientin arviointi on kes-
keistä HCM:n tyypin määrittämisessä ja 
hoitostrategian suunnittelussa. Obstruktio 
määritellään LVOT:n huippugradientiksi 
≥30 mmHg, ns. Valsalva-provokaatiolla 
(4) tai ilman. Lepotilassa tehty sydämen 
ultraäänitutkimus usein aliarvioi LVOT-
gradienttia, ja jopa 50 % obstruktiivisista 
tapauksista voi jäädä huomaamatta. On 
tärkeää, että terveydenhuollon ammat-
tilaiset tunnistavat tämän ilmiön myös 
kliinisissä oireissa ja tiedustelevat aktiivi-
sesti muutoksista potilaan fyysisestä suo-
rituskyvystä, päivittäisistä toiminnoista ja 
oirekuvasta ja erityisesti ruokailun vaiku-
tuksesta sydänoireisiin. Näiden tekijöiden 
varhainen tunnistaminen voi edistää oi-

kea-aikaista diagnosointia ja hoidon aloit-
tamista, mikä parantaa potilaan ennustetta 
ja elämänlaatua.
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Camzyos (mavakamteeni) 2,5 mg, 5 mg, 10 mg, 15 mg kovat kapselit
Käyttöaiheet: Aikuisille oireisen obstruktiivisen hypertrofisen kardiomyopatian (New York Heart Association, NYHA-luokka II–III) hoitoon.
Ehdot: Hoito on aloitettava kardiomyopatiapotilaiden hoitoon perehtyneen lääkärin valvonnassa.
Annostus ja antotapa: Potilaan vasemman kammion ejektiofraktio (LVEF) on arvioitava sydämen ultraäänitutkimuksella ennen hoidon aloittamista. Jos LVEF on < 55 %, hoitoa ei pidä 
aloittaa. Potilaille on tehtävä sytokromi P450 (CYP) 2C19-testi, jotta voidaan määrittää sopiva mavakamteeniannos. Fenotyypiltään hitailla CYP 2C19:n metaboloijilla mavakamteenialtistus voi 
olla suurentunut, mikä voi suurentaa systolisen toimintahäiriön riskiä verrattuna normaaleihin metaboloijiin. Jos hoito aloitetaan ennen CYP 2C19:n fenotyypin määrittämistä, potilaiden on 
noudatettava hitaiden metaboloijien annostusohjeita, kunnes CYP 2C19:n fenotyyppi on määritetty. Annos voi olla 2,5–15 mg. Suun kautta. Otetaan kerran vuorokaudessa suunnilleen samaan 
kellonaikaan joko aterian yhteydessä tai tyhjään mahaan. Kapseli on nielaistava kokonaisena veden kanssa. Erityisryhmät: Annossuositusta ei voida antaa vaikeaa munuaisten tai maksan 
vajaatoimintaa sairastaville potilaille. Aloitusannos on 2,5 mg kaikille lievää tai keskivaikeaa maksan vajaatoimintaa sairastaville potilaille. Tarkemmat tiedot annostuksesta, ks. valmisteyhteenveto.
Vasta-aiheet: Yliherkkyys vaikuttavalle aineelle tai apuaineille. Raskaus, ja käyttö naisille, jotka voivat tulla raskaaksi eivätkä käytä tehokasta ehkäisyä. Voimakkaiden CYP 3A4:n estäjien 
samanaikainen käyttö potilaille, jotka ovat fenotyypiltään hitaita CYP 2C19:n metaboloijia tai joiden CYP 2C19:n fenotyyppiä ei ole määritetty. Samanaikainen hoito voimakkaan CYP 2C19:n 
estäjän ja voimakkaan CYP 3A4:n estäjän yhdistelmän kanssa.
Varoitukset ja varotoimet: Mavakamteeni pienentää vasemman kammion ejektiofraktiota (LVEF) ja saattaa aiheuttaa sydämen vajaatoimintaa systolisen toimintahäiriön seurauksena, jonka 
määritelmänä on oireinen LVEF < 50 %. Systolisen toimintahäiriön riski ja riski sen etenemiselle sydämen vajaatoiminnaksi saattaa olla suurentunut potilailla, joilla on samanaikaisesti jokin 
vakava sairaus, kuten infektio tai rytmihäiriö tai joille tehdään vaativa sydänleikkaus. Oireet ja löydökset, jotka voivat viitata systoliseen toimintahäiriöön ja edellyttävät sydäntoiminnan 
välitöntä arviointia: hengenahdistuksen alkaminen tai paheneminen, rintakipu, uupumus, sydämentykytykset, jalkojen turvotus ja B tyypin natriureettisen N terminaalisen propeptidin (NT 
proBNP) pitoisuuden suureneminen. LVEF on mitattava ennen hoidon aloittamista, ja sitä on seurattava tarkasti myös hoidon aikana. Hoidon keskeyttäminen voi olla tarpeen, jotta voidaan 
varmistaa, että LVEF pysyy ≥ 50 %. Yhteisvaikutuksista johtuva sydämen vajaatoiminnan riski tai mavakamteenivasteen häviäminen: mahdolliset yhteisvaikutukset on huomioitava sekä 
ennen hoidon aloittamista että hoidon aikana CYP 3A4:n ja CYP 2C19:n estäjien ja indusorien kanssa, ks. valmisteyhteenveto. Samanaikaisesti negatiivisia inotrooppeja käyttäviä potilaita on 
seurattava tarkasti. Eläinkokeiden perusteella mavakamteenin epäillään aiheuttavan alkio- ja sikiötoksisuutta, jos sitä annetaan raskaana oleville naisille. 
Yhteisvaikutukset: Jos mavakamteenihoitoa saavalle potilaalle aloitetaan hoito uudella negatiivisella inotroopilla tai jos negatiivisen inotroopin annosta suurennetaan, tarvitaan tarkkaa 
lääketieteellistä valvontaa LVEF-seurantoineen, kunnes annos on vakiintunut ja kliininen vaste on saavutettu. Normaalia hitaammilla, normaaleilla, normaalia nopeammilla tai erittäin 
nopeilla CYP 2C19:n metaboloijilla mavakamteeni metaboloituu pääasiassa CYP 2C19:n välityksellä ja vähäisemmässä määrin CYP 3A4:n välityksellä. Hitailla CYP 2C19:n metaboloijilla 
metaboloituminen tapahtuu enimmäkseen CYP 3A4:n välityksellä. Siksi CYP 2C19:n estäjät tai indusorit ja CYP 3A4:n estäjät tai indusorit voivat vaikuttaa mavakamteenin puhdistumaan 
ja joko suurentaa tai pienentää mavakamteenin pitoisuutta plasmassa; tämä riippuu CYP 2C19:n fenotyypistä. Mavakamteeni saattaa olla CYP 3A4:n indusori.
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on tehtävä raskaustesti, jonka tuloksen on oltava negatiivinen, ja heille on kerrottava sikiöön kohdistuvasta vakavasta riskistä. Heidän on käytettävä tehokasta ehkäisyä hoidon 
aikana ja 6 kuukauden ajan hoidon päättymisen jälkeen. Käyttö on vasta-aiheista raskauden aikana. Jos potilas tulee raskaaksi, hoito on lopetettava. Potilaalle on kerrottava hoitoon 
liittyvistä sikiöön kohdistuvien haitallisten vaikutusten riskistä ja tehtävä ultraäänitutkimuksia. Rintaruokinta ei ole sallittua mavakamteenihoidon aikana, koska mavakamteenin 
aiheuttamia haittavaikutuksia rintaruokituissa lapsissa ei tunneta. Vaikutusta hedelmällisyyteen ei ole tutkittu ihmisillä.
Vaikutus ajokykyyn ja koneidenkäyttökykyyn: Käytön aikana saattaa esiintyä huimausta. Potilaita on neuvottava olemaan ajamatta tai käyttämättä koneita, jos heillä esiintyy 
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