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PEREKONDLIK DILATEERUV KARDIOMUOPAATIA

OMIM #604145; ORPHA:154

Sissejuhatus

Dilateeruv kardiomiiopaatia (DKM) on progresseeruv siidamelihase haigus, mida iseloomustab vasaku
vatsakese laienemine ja siidame to6vGime langus. Dilateeruv tdhendab, et siidamelihas nérgeneb,
O6heneb ja slidamekambrid laienenevad (lemaaraselt (joonis 1). Kardiomiiopaatia on laiemas
tahenduses siidamepuudulikkuse vorm, mis on tekkinud siidamelihases endas olevate probleemide
tagajarjel. Dilateeruv kardiomiopaatia pdhjustab sistoolset funktsioonihairet, mille korral ei ole
siidamelihas véimeline adekvaatselt kokku tdmbuma ja verd vereringesse edasi pumpama.
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Joonis 1. Normaalne siidamelihas vs dilateerunud stidamelihas. Mayo Foundation for Medical
Education and Research (MFMER).

Tekkepohjused

Dilateeruv kardiomiiopaatia voib olla omandatud voi parilik. Omandatud DKM-i kdige sagedasem
pohjus on sidamelihase isheemiline kahjustus, nt pargarterite ateroskleroosi tagajarjel tekkinud
siidamelihase infarkt. Parilik DKM on pdhjustatud geenimutatsioonist mitmes erinevas geenis, millest
kdige sagedasemad on mutatsioonid TTN geenis (OMIM #604145). Teised sagedasemad muutused on
LMNA, MYH7 ja MYPN geenidides.

Inimesel on normaalselt 23 kromosoomipaari ehk kokku 46 kromosoomi, mis asuvad rakutuumas. 46-
st kromosoomist on kaks sugukromosoomid, mis maadravad lapse soo — tiitarlapsel kaks X-kromosoomi



(46;XX) ja poisslapsel X ja Y kromosoomid (46;XY). Normaalselt parib laps (ihe kromosoomi isalt, teise
emalt. Igal kromosoomil on tuhandeid geene, milles sisalduv informatsioon on vajalik organismi
toimimiseks. Piltlikult 6eldes on geenid nagu retsept, mis annab tdpseid juhiseid, kuidas organism peab
arenema, kasvama ja funktsioneerima.

TTN geen kodeerib imikeha suurimat valku titiin, mis on oluline siidamelihase kontraktsiooniks ja
I66gastumiseks. TTN geeni defekti korral ei toodeta piisavalt normaalset titiini, mistéttu siidamelihase
normaalne talitlus on hdirunud, slidamelihas norgeneb, 6heneb ja laieneb ning kujunevad
sidamepuudulikkuse simptomid.

Esinemissagedus

Dilateeruva kardiomiiopaatia esinemissagedus on hinnanguliselt (ilemaailmselt 1 juhtum 12 000 — 28
000 elussinni kohta, millest perekondlik vorm moodustab 20-30%.

Kliiniline pilt

DKM avaldub uldjuhul 30 — 50 eluaastates, kuid voib esineda juba ka lapseeas vdi pohjustada kaebusi
hilisemas elus. Dilateeruv kardiomiiopaatia voib kulgeda ka kaua asiimptomaatilisena, mis aga ei
tahenda, et siidamelihase kahjustust juba tekkinud ei ole. Dilateeruva kardiomiiopaatia simptomid
tulenevad stidamepuudulikkusest, mille peamised kaebused ja nende tekkep&hjus on lahti seletatud

alllolevas tabelis.

Tabel 1. Dilateeruva kardiomiiopaatiaga kaasnevale stidamepuudulikkusele iseloomulikud kaebused.

Hingeldus Nimetatud siimptomid viitavad
stidamepuudulikkuse olemasolule. Kui siidame
Ortopnoe e raske hingamispuudulikkus, mis vasak vatsake ei suuda verd vereringesse edasi
valjendub lamavas asendis (00siti) pumbata hakkab téusma siidame vasakus
vatsakeses ja kojas rohk, omakorda téstab
Perifeersed tursed (jasemetes) réhku kopsuvereringes, mis pohjustab

vedelikupeetuse kopsudes ja hingamiskaebusi.
Kbrge réhk kopsuvereringes hakkab méjutama
siidame paremat vatsakest ja venoosse vere
voolu jisemetest siidamesse. Kui r6hk paremas
vatsakeses on korge tekivad jésemetes tursed,
sest venoosne veri ei suuda vastu kérgemat
réhku voolata.

Koormuse talumatus Koormustaluvuse langus on tingitud siidame
pumbafunktsiooni halvenemisest ja organismi

Vasimus ebapiisavast verega varustamisest.

Rutmihaired (siidame puperdamine, Riitmihdired on tingitud kahjustunud

kloppimine, I66kide vahele jatmine, liiga stidamelihasest ning voivad pohjustada

aeglane voi liiga kiire riitm) trombide teket, mis siidamest edasi liikkumisel
voivad ummistada ajuveresooni ja péhjustada
insulti.

Riitmihdired vbivad pbhjustada ka siidame
dikksurma.




Parandumine

DKM on enamasti autosoom-dominantse parandumisega (joonis 2), mis tdhendab, et haiguse
avaldumiseks piisab muutusest vaid Ghes TTN vG6i muude haigust pOhjustavate geenide alleelis.
Autosoom-dominantne muutus voib olla de novo ehk uustekkeline, mis tdhendab, et kumbki
vanematest muutust ei kanna. Teistel juhtudel (iks vanematest kannab samuti sama muutust thes
geeni alleelis. Geenimuutusega isik pdrandab dilateeruva kardiomiopaatia oma jarglasele 50%

tdendosusega.
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Joonis 2. Autosoom-dominante pdrandumine. Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2022

Ravi ja kasitlus

Dilateeruva kardiomiiopaatia kéasitlus keskendub slidamepuudulikkuse siivenemise takistamisele,
ritmihdirete kontrollimisele ja dkksurma ennetamisele. Patogeenset e haigust pdhjustavat voi
téendoliselt patogeenset geenimuutust kandev isik peab olema kardioloogi jalgimisel, kes teatud aja
tagant viib Iabi p&hjalikud slidameuuringud. Ka asimptomaatilisel isikul on soovituslik olla teatud
vanusest kardioloogi jalgimisel. Samuti on oluline geneetiku konsultatsioon, et hinnata DKM esinemist
ka pereliikmetel ja vajadusel voimaldada veel vilja kujunemata siimptomitega pereliikmetele varast
sekkumist. Kuigi geenimutatsioon ei ole likvideeritav saab slidamekahjustuse siivenemist takistada ka



tervisliku eluviisiga. See hdlmab normaalses kehakaalus pisimist, soola ja vedeliku liigtarbimise
valtimist, vererdhu kontrolli all hoidmist ja alkoholi m&ddukat tarvitamist. Kehaline aktiivsus vdiks
soovituslikult olla mddduka intensiivsusega, eelistatult aeroobne ja kontrollitavas keskkonnas.
Simptomaatilise slidamepuudulikkuse raviks on olemas mitmed erinevad medikamentoossed
ravivbimalused, mis parandavad stidamelihase funktsiooni, aeglustavad slidamepuudulikkuse
progressiooni ja vdahendavad turseid. Ritmihairete korral vdib vaja olla ritmikontrolli vastavate
seadmetega (implanteeritav kardioverter-defibrillaator). Medikamentoosse ja muude ravivoimaluste
naidustust, sobivust ja efektiivsust hindab kardioloog.

Kasulikud allikad

British Heart Foundation — lisainformatsioon DKM kohta ja selgitav video.
https://www.bhf.org.uk/informationsupport/conditions/cardiomyopathy/dilated-cardiomyopathy
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