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JÕUDA HAIGUSE DIAGNOOSINI

– Annab selgust ning selgitab probleemi põhjust

– Võimaldab 
• planeerida jälgimist

• Ravi 

– Üle 200 pärilikul haigusel on olemas ravi

– Sümptomaatiline ravi

• Anda perele kordusrisk

• Planeerida sünnieelset diagnostikat



� Kaasasündinud südamerikked

� Kardiomüopaatiad: 

� Hüpertoofiline kardiomüopaatia

� Dilatatiivne kardiomüopaatia

� Kardiomüopaatia <10 aastasel lapsel 

� Südame rütmihäired

� Pika QT sündroom

�







• Multifaktoriaalne
• Polügeenne
• Monogeenne
• Välisfaktorite poolt põhjustatud
• Ema haigustest põhjustatud
• Ebaselge põhjus

Isoleeritud kaasasündinud 
südamerike

• Kromosoomipatoloogia
• Geneetiline sündroom
• Ebaselge etioloogiaga 

arengurikked/probleemid

Kaasasündinud 
südamerike, millele 

kaasneb teisi 
probleeme/arengurikkeid
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PRIMAARNE KARDIOMÜOPAATIA

GENEETILINE VARIAABELNE OMANDATUD

- HCM
- ARVC
- NCCM
- Glükogeeni

ladestushäired
- Juhtehäire
- Mitokondriaalne

müopaatia
- Ioonkanalite defektid
- Geneetilised 

sündroomid

- DCM
- Retstriktiivne
kardiomüopaatia

- Infektsioon
- Stress
- Sünnitusejärgne
- Tahhükardia
- DM I emade lastel

Engberding et al., 2010 alusel



Hüpertroofiline kardiomüopaatia
(HCM)

Peamised geenid: MYH7, MYBPC3, TNNT2, TNNC1, TNNI3, TPM1, MYL2, MYL3, 
AVTV1, ACTN2, CSRP3, PLN, TTR, PRKAG2, LAMP2, GLA

Diferentsiaaldiagnostiliselt mõtleb geneetik

� Ainevahetushaigused:

� Glükogeeni ladestushäired: Danon haigus (LAMP2 geeni mutatsioonid); Pompe
haigus, PRKAG2 geeni mutatsioonidega seotud; amüloidoos; Fabry haigus; 
mukopolüsahharidoosid; mitokondriaalsed haigused; rasvhapete 
oksüdatsioonidefektid

� Geneetilised sündroomid: 

� RAS-opaatiad (Noonani sündroom, LEOPARD sündroom jt)

� Beckwith-Wiedemanni sündroom, Pallister-Killiani sündroom

� Friedreich´i ataksia



Geneetilise leiu tõlgendamine





Hersberger, et al., 

2009



Dilatatiivne kardiomüopaatia (DCM)

� Peamised geenid: TTN, LMNA, MYH7, TNNT2, BAG3, RBM20, 

TNNC1, TTNI3, TPM1, SCNA5A, PLN

� Diferentsiaaldiagnostiliselt mõtleb geneetik:

� Neurolmuskulaarne haigus: DMD/BMD; LGMD; MD; Laing
distaalne müopaatia (MYH7)

� Ainevahetushaigus: mitokondriaalne müopaatia; 
rasvhapete oksüdatsioonidefektid; Fabry haigus; 
mukopolüsahharidoosid; Hemokromatoos

� Carvajal sündroom / Naxos haigus

� Fanconi aneemia /Blackfani-Diamondi aneemia

� Geneetilisel testimisel leitakse põhjus 10-40% juhtudel



Kadiomüopaatiad ja geneetiline 
testimine

� 2008 aastal koostati Heart Failure Society of America (HFSA)  poolt esimene 
juhend/ seisukohavõtt kardiomüopaatiate korral geneetilise testimise suhtes 
(Hershberger et al., 2009)

� 2018 aastal uuendati antud juhendit America College of Medical Genetics
and Genomics (ACMG) ja HFSA poolt ning  toimib kui praktiline juhend ja 
hetkeseisu hindamine (Hershberger et al., 2018)



Rütmihäired 

� Tahhükardia

� Bradükardia

� Ebaregulaarne rütm

Pärilikud rütmihäired

� Pika QT sündroom (LQTS)

� Lühikese QT sündroom (SQTS)

� Brugada sündroom

� Katehoolamiinergililine polümorfne 

ventrikulaarne tahhükardia (CPVT)



Pika QT sündroom (LQTS)

� Sagedus 1:2000

� Sümptomiteta - - sünkoop - - torsades de pointes - - äkksurm (1-3%)

� Esimene episood on sageli puberteedieas (13-16 aasta vanuses)

� 13 alavormi (LQTS1- LQTS13)

� Geene 15

� Sagedasemad:

� Romano-Ward sündroom – AD (KCNQ1, KCNH2, SCN5A)

� Jervell/Lange-Nielsen sündroom (kaasuvana kuulmislangus)  - AR, geenid 
(KCNQ1, KCNE1 homosügootne või liitheterosügootne leid)

� Geenipaneelil testimisel leitakse haigusseoseline muutus u. 70-75% juhtudel



LQTS1
� Soovitav:

-mitte osaleda võistlusspordis;
-LQTS1 korral tuleks eriti ettevaatlik ujumisega (ujumine järelevalve all);
-peab vältima QT-aega pikendavate ravimite tarbimist ning samuti ei tohi võtta 
magneesiumi ja kaaliumi taset veres alandavaid ravimeid.
-kardioloogiga peaks arutlema β-blokatorite ravi näidustuste ja vajalikkuse üle. 
Kirjanduses on soovitatud vajadusel ka rütmiregulaatorite kasutamist.

� Prognoos:
-Kõige suurema riskiga sümptomite tekkeks (sünkoobist kuni kardiaalse
äkksurmani) on patsientide LQTS1, LQTS2 haigusvormiga, kellel on QTc >500 ms;
-β-blokaatoreid peetkase efektiivseteks LQT1 korral.
-Kui QTc aeg on >500 ms, on esimese sünkoobi tekke risk pika QT sündroomi 
korral 20. eluaastaks 75%, korduva sünkoobi tekke risk on 75%;
-Kumulatiivne äkksurma risk 70. eluaastaks molekulaarse diagnoosi ja pikenenud 
QT ajaga isikutel on 24%, normaalse QT ajaga 10% (samas vastavalt tervetel 
pereliikmetel 1%);
- sünnitusjärgne periood tõstab riski arütmiate tekkele, seetõttu on oluline 9 kuu 
peale sünnitust jälgimine ja ravi kardioloogi poolt.

� Pärandumine:
LQTS1 pärandub AD

Patsiendile on vajalik pidev jälgimine ja ravi planeerimine kardioloogi poolt, 
kogu elu jooksul.



kokkuvõte

� Kardiomüopaatiad ning rütmihäired on 

� sageli pärilikud haigused (30-75%), 

� väga varieeruva kliinilise pildiga

� mittetäieliku penentrantsusega

� Kui geneetilisel testimisel leiame haigusseoselise muutuse, siis on 
võimalik kinnitada kliinilist diagnoosi, kuid kui geneetilisel testi ei ole 
võimalik tuvastada haigusseoselist muutust, siis geeneetilise testi alusel 
ei ole võimalik välistada kliinilist diagnoosi

� Prediktiivne pereliikmete geneetiline testimine 

� põhjustab stressi ja ärevust

� annab võimaluse riskigrupi leidmiseks, varasemaks interventsiooniks

� annab võimaluse riskigrupist väljaarvamiseks


