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Kuusisto Itd-Suomen yliopistosta ja Kuopion

yliopistollisesta sairaalasta on perehtynyt kar-

diomyopatioihin jo pari vuosikymmentd. Han

johtaa valtakunnallista FinHCM-tutkimusta ja
kansainvalistd CardioPath-tutkimusta.

Sydanlihasta paksuntavaan kardiomyopatiaan sai-
rastuu noin yksi 500:sta. Geenitutkimuksissa sairauden
taustalta on I6ydetty maailmalla yli 2 000 virhetta yli
20 geenistd, padosin kuitenkin syddnlihaksen supistu-
vaa osaa, sarkomeeria, koodittavista geeneista.
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mus paljastaa
hassairauden

Jos kaikki geenivirheen kantajat, jopa terveet,
lasketaan mukaan, tauti on yleisempi kuin on ajateltu:
esiintyvyys voi olla jopa 1/200. Sairaus puhkeaa usein
murrosidn kasvupyrdhdyksen aikana, yleensa 20 tai 30
ikdvuoteen mennessa.

— Hypertrofinen kardiomyopatia eli HCM on yleisin
nuorten ja urheilijoiden syddnperdisen akkikuoleman
syy. Se on todenndkadisin syy, jos nuori, terve urheilija
lyyhistyy kisakentdlle sydanpysdhdyksen takia. Vaikka
tauti ei ole kovin yleinen, siihen liittyvat tapahtumat
ovat dramaattisia, korostaa Kuusisto.




Suomalainen tautiperima vaikuttaa

Laajassa FinHCM-tutkimuksessa pyritddn selvittdmadn
paksuntavan syddnlihassairauden genetiikkaa, kliinista
taudinkuvaa ja ennustetta. Mukana ovat kaikki yliopis-

tosairaalat ja iso osa keskussairaaloista. Tutkimuksessa
geenindytteitd kerattiin 400:Ita hypertrofista kardiomy-
opatiaa sairastavalta aikuiselta ja sadoilta sukulaisilta.

Potilailta on tutkimuksessa I6ydetty nelja valta-
geenivirhettd sarkomeeriproteiineja koodittavista
geeneistd. Nama perustajamutaatiot selittavat Idhes
30 prosenttia kaikista suomalaisista tautitapauksista.
Tautiperinndlle tyypillisesti niitd ei esiinny juuri muualla
kuin Suomessa.

— Kantaisdsta tai -didistd polveutuvia perustaja-
mutaatioita [8ytyy isoloiduista populaatioista ja ne
periytyvdt suvuissa, madrittelee Kuusisto.

Kaiken kaikkiaan FinHCM-tutkimuksessa noin 40
prosentilta |6ydettiin sairautta aiheuttava geenivirhe ja
20 prosentilta harvinaisia geenivirheitd, joiden merkitys
taudin aiheuttajana jaa vield nahtdavdaksi.

—Noin 40 prosenttia jdi kuitenkin ilman geenidiag-
noosia kohdennetussa, 59 kardiomyopatiageenin tutki-
muksessa. Jatkossa suunnitteilla on tutkia FinHCM-tut-
kimusaineistossa syddnlihassairauden geenitaustaa
vield tarkemmin.

Kaikki kantajat eivdt sairastu

Kardiomyopatia voi 16ytyd syddnoireiden, kuten
rytmihdirididen, hengenahdistuksen, rintakivun, pyor-
tymis- tai tajuttomuuskohtauksien perusteella. Usein
poikkeava syddnfilmi laukaisee tarkemmat sydantutki-
mukset ja sairaus [0ytyy sitd kautta.

— Valitettavasti sydanperdinen dkkikuolema voi olla
sairauden ensimmadinen oire. Tdman vuoksi sydanlihas-
tautia sairastavien sukulaisten tutkiminen ja varhainen
diagnoosi on tdrkedd.
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Kun potilaasta I6ydetadn tautia aiheuttava geeni-
virhe, ensimmdisen asteen sukulaiset eli vanhemmat,
sisarukset ja lapset tutkitaan verindytteestd tehtavalla
geenitutkimuksella. Kardiologi perehtyy tarkemmin
geenivirhettd kantaviin sukulaisiin. Jos geenivirhettd ei
I6ydy, lisatutkimuksia ei tarvita.

Kuusiston mukaan terve taudinkantaja ei valt-
tdmatta koskaan sairastu, mutta esimerkiksi hdnen lap-
sillaan voi olla lieva tai vakavampi sairaus. Terveetkin
geenivirheen kantajat kdyvat seurannassa muutaman
vuoden vdlein.

— Taudilla on kohtalaisen hyvd ennuste, mutta noin
viidesosalla on suurentunut dkkikuoleman riski ja osalle
voi kehittyd syddmen vajaatoiminta. Syddnlihassai-
raiden pitdisi valttad kilpaurheilua ja extreme-liikun-
talajeja. Vaikea kardiomyopatia voi vaatia ladke- tai
rytmitahdistinhoitoa.

Kantasolututkimuksen avulla tasmdahoitoihin
Kuusiston ja professori Pasi Tavin CardioPath-tutki-
muksessa ihokoepala otetaan potilaista, jotka kantavat
hypertrofista kardiomyopatiaa aiheuttavia geenivir-
heitd. Koepalasta kehitetddan iPS-kantasolumenetel-
milla monikykyisia kantasoluja ja edelleen syddnsoluja.

—Tamada on ollut viime vuosien vallankumouksellisia
Iapimurtoja alalla, toteaa Kuusisto.

Elavistd potilaista on vaikea saada sydanlihas-
ndytteitd, joten tarkkaan ei tiedetd, mité sydamessa
tapahtuu solutasolla kardiomyopatian kehittyessa ja
miten kehityskulkua voitaisiin estad. Nykyisilla kan-
tasolutekniikoilla ja monipuolisilla solufysiologisilla
tutkimuksilla pyritaan selvittdmadn, mitka keskeiset
tekijat laukaisevat syddanlihaspaksuuntuman.

—Jos se tiedetddn, voi olla mahdollista sekd tasma-
hoitaa potilaita, ettd ehkdista taudin kehittymistd,
uskoo Kuusisto.

JOHANNA KUUSISTO
Sisatautiopin professori,
ylilaakari

HORISONTTI #2 2022



	BMS_Horisontti_2_22_lowres_full 25
	BMS_Horisontti_2_22_lowres_full 26

