Tartu Ulikooli Kliinikum
Geneetika ja personaalmeditsiini kliinik

PEREKONDLIK HUPERTROOFILINE KARDIOMUOPAATIA

OMIM #192600

Sissejuhatus

Hipertroofiline kardiomiiopaatia (HK) on siidamelihast e miokardi haarav haigus, mida iseloomustab
siidame toovoime langus. Sidame hiipertroofia kujutab endast vasaku vatsakese paksenemist, mis
tekib siidame lihasrakkude suurenemise tagajarjel. Uldjuhul toimub paksenemine just vaheseina arvelt
(joonis 1). Kardiomiiopaatia on laiemas tdhenduses siidamepuudulikkuse vorm, mis on tekkinud
siidamelihase enda probleemide tagajarjel. Hiipertroofilise kardiomiiopaatia p&hjuseid on mitmeid.
Perekondlik HK on kujunenud teatud geenimutatsioonide tagajarjel ja voib esineda mitmel lilkkmel ihes
perekonnas.
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Joonis 1. Normaalne siidamelihas vs hiipertroofiline kardiomiiopaatia. Piskoppel, 2022. EA

Tekkepohjused

Hilpertroofiline kardiomiiopaatia vdib olla omandatud voi kaasaslindinud. Omandatud vorm vaib olla
patoloogiline, nt pikaaegse kdrgvereréhutdve voi aordistenoosi tagajarjel tekkinud, voi flisioloogiline,
mis on omane ohtralt treenivatele tippsortlastele. Kaasasiindinud vorm tahendab, et slidame
kahjustus on tekkinud stidamelihases olevast patoloogiast, naiteks geenimutatsioonist. HK-d
pohjustavad mitmed erinevad geenid, millest sagedasemad on MYH7, MYBPC3, TNNT2 ja TNNI3
geenid.

Inimesel on normaalselt 23 kromosoomipaari ehk kokku 46 kromosoomi, mis asuvad rakutuumas. 46-
st kromosoomist on kaks sugukromosoomid, mis maaravad 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.

Eespool nimetatud geenid kodeerivad valke, mis on olulised struktuurides, mis vastutavad
siidamelihase kontraktsiooni e kokkutdmbe eest. Adekvaatne kontraktsioon on vajalik, et pumbata
verd vereringesse ja varustada kudesid toitainete ja hapnikuga. Geenide MYH7, MYBPC3, TNNT2 véi
TNNI3 mutatsiooni korral toodetakse vigane slidamelihase kontraktsiooni mojutav valk, mis mojutab
ka teisi lihase molekulaarseid mehhanisme ning mille tagajarjel kujuneb stidamelihase hiipertroofia e
patoloogiline suurenemine.

Esinemissagedus

Hiipertroofilise kardiomiopaatia esinemissagedus on llemaailmselt hinnanguliselt 1 juhtum 200
elussiinni kohta. Sellest umbes poole moodustab perekondlik vorm.

Kliiniline pilt

Hulpertroofilise kardiomiiopaatia kliiniline pilt on varieeruv ning vdib erineda isegi samas perekonnas.
HK v&ib olla kaua asimptomaatiline vGi vaga vahe valjendunud slimptomitega, kuid siidamekahjustus
vOib olla juba tekkinud. Esimeseks kliiniliseks avalduseks voib olla ka &kksurm, seetdttu on
hipertroofiline kardiomiopaatia tuntud ka kui sportlaste dkksurma p&hjus. Peaaegu pooled HK
pohjustatud surmajuhtumitest tekivad teatud titpi flilsilise tegevuse ajal voi vahetult parast seda.
Teised peamised simptomid ja nende tekkepdhjus on lahti seletatud allolevas tabelis.

Tabel 1. Hiipertroofilisele kardiomiopaatiale iseloomulikud kaebused.

Hingeldus Nimetatud siimptomid tulenevad siidame
I66gastushdirest. Selle tagajdrjel tbuseb réhk

Koormuse talumatus vasakus vatsakeses, mis omakorda téstab rohku
kopsuvereringes, mis péhjustab

Ortopnoe e raske hingamispuudulikkus, mis hingamiskaebusi. Korge rohk kopsuvereringes

viljendub lamavas asendis (00siti) hakkab méjutama siidame paremat vatsakest ja
venoosse vere voolu jisemetest siidamesse. Kui

Perifeersed tursed (jasemetes) réhk paremas vatsakeses on korge tekivad

jéisemetes tursed, sest venoosne veri ei suuda
vastu kérgemat réhku voolata.

Valu rinnus Valu rinnus tekib, kui siidame verega varustatus
ja néudlus ei (ihti. Paksenenud siidamelihas
vajab koormusel rohkem hapniku- ja
toitaineterikast verd, samas surub paksenenud
vatsakeste vaheline sein siidant varustavad
veresooned kokku ja piisavalt verd ei joua
stidamelihasesse.



Rutmihaired (siidame puperdamine,
kloppimine/ |66kide vahele jatmine)

Minestus

HK-le on iseloomulik liiga kiire stidame riitm ja
lisaléékide teke. Riitmihdired voivad olla
eluohtlikud ja péhjustada dkksurma. Samuti
véivad riitmihdired pohjustada trombide teket,
mis siidamest edasi liikumisel voivad
ummistada ajuveresooni ja pohjustada insulti.
Minestus tekib, kui siidamest vdljub vihem verd
kui peaks, nt riitmihdirete voi viljavoolutrakti
takistuse tagajdrjel. Sellisel juhul saab ka aju
vdhem verd ja tekib minestus.

Parandumine

Perekondlik hipertroofiline
kardiomiiopaatia on autosoom-
dominantse parandumisega (joonis 2),
mis tdhendab, et haiguse
avaldumiseks piisab muutusest vaid
thes MYH7, MYBPC3, TNNT2 ja TNNI3
vOi teiste geenide alleelis. Autosoom-
dominantne muutus vdib olla de novo
ehk uustekkeline, mis tdhendab, et
kumbki vanematest muutust ei kanna.
Teistel juhtudel Uiks vanematest
kannab samuti sama muutust ihes
geeni alleelis. Geenimuutusega isik
parandab HK oma jarglasele 50%
tdendosusega.
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Joonis 2. Autosoom-dominante pérandumine.
Moadifitseeritud. Wikimedia Commons, 2022



Ravi ja kasitlus

Hilpertroofilise kardiomiiopaatiaga patsient peab olema kardioloogi jalgimisel, kes viib teatud aja
tagant |abi pdhjalikud siidameuuringud. Samuti on oluline geneetiku konsultatsioon, et hinnata HK
esinemist ka pereliikkmetel ja vajadusel v&imaldada veel vélja kujunemata slimptomitega
pereliikmetele varast sekkumist ja dkksurma ennetust. Ka asimptomaatilistel HK-ga iskutel on
soovituslik olla kardioloogi jalgimisel.

Ilma siimptomiteta patsient medikamentoosset ravi ei vaja. Oluline on véltida kdrge intensiivusega
spordialasid, et ennetada dkksurma teket. Lubatud on madala intensiivsusega kehaline aktiivsus nagu
naiteks golf, jooga ja bowling.

Simptomaatilise patsiendi kasitlus keskendub simptomite leevendamisele medikamentoosse raviga.
Erinevad ravimid aitavad siidamelihasel 166gastuda, paremini kokku tdmbuda ja vahendada turseid.
Ritmihairete korral vdib lisaks medikamentoossele ravile olla ndidustatud elektriline kardioversioon e
ritmihdire likvideerimine spetsiaalse aparaadi ja elektrilaengu abil. Teatud ritmihaire korral voib vaja
minna verevedeldajaid tromboosi tekke ennetamiseks. Ravimi naidustust, sobivust ja efektiivsust
hindab kardioloog.

Lisaks on loodud haiguse patogeneesi mdéjutav ravim, mille toimeaine on mavacamten. Ravim
blokeerib sidamelihase teatud valgu (miuosiini) aktiivsust ja mdjutab seeldbi stdamelihase
kokkutdmmet ja |66gastumist. Ravim on labinud Il faasi kliinilised uuringud ning on hetkel Euroopas
mulgiloa saamise staadiumis.

Prognoos

HK prognoos on varieeruv. Osad hipertroofilise kardiomiiopaatiaga isikud on asimptomaatilised ja
nende eluiga on normaalne. Teised on siimptomaatilised ja kaebused vdivad siiveneda kas aeglaselt
vOi kiiresti. Mdnel juhul voib haigusseisund areneda dilateerunud e laienenud kardiomiopaatiaks.
Oluline on teada ja meeles pidada, et hiipertroofilise kardiomiiopaatiaga inimestel on suurem
dkksurma risk kui inimestel, kellel seda haigust ei esine. Akksurm v&ib tekkida ka noores eas ja HK on
tuntud ka kui sportlaste dkksurma haigus.
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