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Johdanto

Perinnölliset kardiomyopatiat ovat suhteellisesta har-
vinaisuudestaan huolimatta tärkeä tautiryhmä. Kar-
diomyopatioihin liittyy suurentunut sydänperäisen 
äkkikuoleman ja sydämen vajaatoiminnan riski – hy-
pertrofinen kardiomyopatia on yleisin nuorten sydän-
peräisen äkkikuoleman syy, ja dilatoiva kardiomyopa-
tia on yleisin sydämen siirtoon johtava sydänsairaus.  
Sairastuneet potilaat ovat usein nuoria tai keski-ikäi-
siä, joten työkyky- ja elintapakysymykset ovat keskei-
siä.  Kardiomyopatioiden genetiikan tutkimuksessa on 
edistytty pitkin harppauksin, ja aivan uusia kardiomyo-
patiamuotoja on tunnistettu. Potilashoito ja riskiarvio 
perustuvat kuitenkin edelleen kardiologin tekemään 
huolelliseen kliiniseen ja ultraäänidiagnoosiin sekä sy-
dänlihassairauden karakterisointiin. Toisaalta geenitut-
kimusten saatavuus on lisääntynyt myös Suomessa, ja 
niistä saatava kliininen hyöty on esimerkiksi dilatoivas-
sa ja hypertrofisessa kardiomyopatiassa selkeä.  

Hypertrofinen kardiomyopatia

Mikä on hypertrofinen kardiomyopatia?
Hypertrofinen eli paksuntava kardiomyopatia on sy-
dänlihassairaus, jolle on ominaista sydänlihaksen pak-
suuntuminen ilman selvää muuta kammiohypertrofiaa 
selittävää sairautta. Hypertrofinen kardiomyopatia on 
yleisin perinnöllinen sydänsairaus ja yleisin nuorten ja 
urheilijoiden äkkikuoleman syy.

Mistä hypertrofinen kardiomyopatia johtuu?
Useimmiten tauti syntyy sydänlihassolun supistuvan 
osan, sarkomeerin, proteiineja koodittavien geenien 

Tietopaketti käytännön kardiologille 
Perinnölliset kardiomyopatiat 

Tiivistelmä

Hypertrofinen (HCM), dilatoiva (DCM) ja oi-
kean kammion arytmogeeninen kardiomyopatia 
(ARVC) ovat monimuotoisia tautiryhmiä. Niille 
yhteiset kliiniset ongelmat liittyvät diagnostiik-
kaan, rytmihäiriöihin, äkkikuoleman ja trom-
boembolisten komplikaatioiden estoon. Erityis-
ongelmia ovat HCM:ssa vasemman kammion 
ulosvirtauksen estyminen, DCM:ssa systolinen 
vajaatoiminta ja ARVC:ssä henkeäuhkaavat ryt-
mihäiriöt. Geenitausta on osoittautunut kirjavak-
si ja Euroopan Kardiologiyhdistyksen (ESC) tuo-
re kardiomyopatioiden luokittelu pohjautuukin 
pääasiassa fenotyyppiin. Potilaiden kliininen tut-
kiminen luo pohjan riskinarvioinnille, hoidolle 
ja seurannalle. Lääkehoito sekä rytmihäiriö- ja 
biventrikulaaritahdistimet ovat oleellisesti pa-
rantaneet hoitomahdollisuuksia. Sukuanamnee-
si ja ensimmäisen asteen sukulaisten kliininen 
tutkiminen ovat tärkeitä. Kliinisen arvion jälkeen 
geenitesteistä voi valikoiduissa tapauksissa olla 
hyötyä diagnoosin varmentamisessa ja oireetto-
mien mutaationkantajien tunnistamisessa. 
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mutaation seurauksena. Uusimman vuonna 2008 il-
mestyneen pääasiassa fenotyyppiin pohjautuvan Eu-
roopan Kardiologiyhdistyksen luokituksen mukaan 
myös harvinaisiin sairauksiin, kuten kertymäsairauk-
siin tai mitokondriotauteihin liittyvä, tai obesiteetin tai 
amyloidoosin aiheuttama sydänlihaksen paksuuntuma 
oikeuttavat hypertrofinen kardiomyopatia -diagnoo-
siin (1).

Genetiikka ja periytyvyys 
Nykyluokituksen (ESC 2008) mukaisesti hypertrofi-
nen kardiomyopatia jaetaan familiaaliseen/geneettiseen 
ja ei-familiaaliseen/ei-geneettiseen muotoon (kuva 1).  
Geneettisestä muodosta ovat esimerkkinä sarkomeeri- 
ja mitokondriomutaatioiden aiheuttama, kertymäsaira-
uksiin kuten Danonin ja Fabryn tautiin ja syndroomiin 
kuten Noonanin syndroomaan liittyvä hypertrofinen 
kardiomyopatia. Ei-geneettinen muoto voi liittyä esi-
merkiksi amyloidoosiin, urheilijan sydämeen tai obe-
siteettiin. Noin puolet hypertrofisesta kardiomyopati-
asta on familiaalista, ja eri aineistoissa taudin taustalta 
on voitu osoittaa sarkomeerin proteiineja koodaavan 
geenin mutaatio noin 40–50 %:ssa (2–4). Nykyään 
tunnetaan yli 450 perintötekijämuutosta 11 eri sarko-
meerigeenistä. Lisäksi taudinaiheuttajamutaatioita on 
löydetty myös mm. sydänlihassolun kalsium-ja ener-
gia-aineenvaihduntaa säätelevistä geeneistä.  

Itäsuomalaisilta paksuntavaa kardiomyopatiaa sai-
rastavilta potilailta on todettu tautia aiheuttava mutaatio 
noin puolelta, ja kaksi ns. valtamutaatiota kahdessa sar-
komeerigeenissä (myosiinia sitovan proteiini C-geenin 
mutaatio Q1061X ja alfatropomyosiinigeenin mutaatio 
D175N), selittivät noin kolmanneksen tautitapauksista 
(5). Muualla yleiset β-myosiiniraskasketjugeenin mu-
taatiot ovat Suomessa harvinaisia (6). Valtakunnallises-
sa FinHCM -tutkimuksessa, joka selvittää hypertrofisen 
kardiomyopatian geneettistä taustaa koko Suomessa, on 
jompikumpi em. valtamutaatio alustavien tulosten pe-
rusteella löydettävissä noin 20 % potilaista (kuva 2).  

Kuva 1. Kardiomyopatioiden jaottelu.

Kuva 2. Hypertrofisen kardiomyopatian kahden valtamutaation esiin-

tyvyys valtakunnallisessa FinHCM-tutkimuksessa. 
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Sarkomeerimutaatioiden aiheuttama hypertrofi-
nen kardiomyopatia periytyy autosomissa dominantis-
ti.  Tämä tarkoittaa sitä, että vanhemman hypertrofinen 
kardiomyopatia periytyy todennäköisesti noin puolelle 
lapsista. Mitokondriomutaatiot periytyvät maternaali-
sesti X-kromosomissa.  

Mitkä ovat erotusdiagnostiset sudenkuopat?
Hypertensiivinen sydänsairaus on edelleen yleisin va-
semman kammion hypertrofian syy. Käytä tarvittaessa 
verenpaineen pitkäaikaisrekisteröintiä kohonneen ve-
renpaineen poissulkuun. Kohonnut verenpaine ja hy-
pertrofinen kardiomyopatia voivat olla yhtäaikaisiakin.  
Omien tutkimuksiemme perustella 17 mm ylittävä va-
semman kammion paksuus viittaa vahvasti hypertrofi-
seen kardiomyopatiaan eikä hypertensiiviseen sydän-
sairauteen. Sydäninfarktiarven vastakkaisen vasemman 
kammion seinämä saattaa myös paksuuntua, ja infark-
tin jälkitila tulee sulkea pois. Aorttastenoosi on tärkeä 
etenkin obstruktiivisen tautimuodon erotusdiagnostii-
kassa. Hypertension, sepelvaltimotaudin tai läppäviko-
jen aiheuttamaa sydänlihassairautta ei nykyluokituk-
senkaan mukaan lueta kardiomyopatioihin. 

Milloin epäilen hypertrofista kardiomyopatiaa?
Nuorella tai keski-ikäisellä esiintyvien selvien sydänoi-
reiden – rasitushengenahdistus, rytmihäiriöt, angina 
pectoris, synkope – tulisi herättää epäily hypertrofi-
sesta kardiomyopatiasta. Poikkeava EKG, kuten pa-
tologiset Q-aallot, vasemman kammion hypertrofia ja 
voimakkaat ST-T -muutokset usein nuorella ja näen- 
näisen terveellä tutkittavalla on tyypillinen löydös. 
Thorax-kuvassa sydänvarjo voi olla suurentunut. Su-
vussa esiintyvä hypertrofinen kardiomyopatia on tär-
keä vihje taudin mahdollisuudesta. Valitettavan usein 
sydänperäinen äkkikuolema tai elvytys kammioväri-
nästä on ensimmäinen oire hypertrofisesta kardiomyo-
patiasta.

Miten tutkin potilasta, jolla epäilen hypertrofista 
kardiomyopatiaa?
Esitietojen pohjalta arvioidaan sydänoireet, suoritus-
kyky, suvussa mahdollisesti esiintyvä hypertrofinen 
kardiomyopatia ja sydänperäiset äkkikuolemat. Klii-
nisessä tutkimuksessa kiinnitetään huomiota sydämen 
auskultaatiolöydökseen ja karotispulssin tunnusteluun 
(kuuluuko vasemman kammion ahtaumaan viittaavaa 
voimakasta sydänääntä tai eteisgaloppia, onko sydä-
men rytmi säännöllinen, onko valtimopulssi normaali) 
sekä mahdollisiin sydämen vajaatoimintalöydöksiin. 
Verenpainetaso arvioidaan hypertension poissulkemi-
seksi.

Sydänfilmi on useimmiten poikkeava (ks. edellä), 
mutta normaali EKG ei sulje pois taudin mahdollisuutta. 
Lapsilla ja nuorilla, joilla on lähisuvussa hypertrofista kar-
diomyopatiaa, mutta sydämen ultraäänitutkimus on nor-
maali, poikkeava EKG voi varmistaa tautidiagnoosin.

Hypertrofisen kardiomyopatian diagnoosi perustuu 
sydämen ultraäänitutkimukseen, jossa voidaan osoittaa 
vasemman kammion seinämän /seinämien paksuuntu-
minen. Diagnoosi edellyttää sydänlihaksen paksuutta > 
15 mm, jos suvussa ei ole hypertrofista kardiomyopati-
aa. Jos lähisuvussa esiintyy hypertrofista kardiomyopa-
tiaa, diagnoosiin riittää 13 mm tai sitä suurempi vasem-
man kammion seinämän paksuus. Vaikka sydänlihaksen 
paksuntuma useimmiten sijaitsee kammioiden välises-
sä seinämässä, poikkeuksiakin on. Yksi M-moodimit-
taus kammioväliseinämästä ei riitä – käytä reaaliaikaista 
mittausta, mittaa kammioväliseinämä useammasta koh-
dasta ja tarkastele vasemman kammion seinämiä myös 
poikkileikkaus- ja apikaaliprojektioista. Muista, että 
kammioseinämämittaukset tulee tehdä siten, että ultra-
äänisäde kohdistuu kohtisuoraan mitattavaan kammi-
oseinämään – muuten hypertrofisen kardiomyopatian 
prevalenssi potilasaineistossasi nousee hämmästyttäväs-
ti! Kiinnitä huomiota seinämäpaksuntuman laatuun – 
pullistuuko kammioväliseinämä vasempaan kammioon 
päin tai onko se rakenteeltaan kenties rakeinen tai mai-
tolasimainen hypertrofiseen kardiomyopatiaan sopien? 

Vasemman kammion diastolisen toiminnan häiriö 
(poikkeava mitraalivirtauksen E/A -suhde, pidentynyt 
isovolumetrinen relaksaatio (IVRT), ja alentuneet va-
semman kammion systoliset ja diastoliset kudosno- 
peudet kudosdoppler -tutkimuksessa) tukee hypertro-
fisen kardiomyopatian diagnoosia, mutta ei yksin riitä 
diagnoosin asettamiseen. Tyypillisesti alentuneet diasto- 
liset ja systoliset kudosnopeudet voidaan todeta terveil-
lä mutaatiokantajilla jo ennen kliinisen kardiomyopa-
tian kehittymistä.

Mitraaliläpässä mahdollisesti esiintyvä poikkeava 
systolinen liike (SAM-liike) ja sen aiheuttama vasem-
man kammion ahtauma-aste arvioidaan. Vasemman 
kammion koko ja supistuvuus kokonaisejektiofraktiol-
la mitaten ovat useimmiten normaalit, mutta pienellä 
osalla todetaan alentunut vasemman kammion systo-
linen funktio.  

Jos potilaan diagnoosi jää epäselväksi sydämen ult-
raäänitutkimuksessa esimerkiksi huonon näkyvyyden 
vuoksi, tai sydänlöydökset ultraäänitutkimuksessa ovat 
epävarmoja, rajapintaisia tai poikkeavia, tai tarvitaan ero-
tusdiagnostista selvittelyä, sydämen magneettitutkimus 
on aiheellinen. Kolmiulotteinen tutkimus antaa diagnos-
tiikalle varmuutta ja mahdollistaa vasemman kammion 
paksuuden, koon ja supistusvireyden tarkan arvion. Ga-
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dolinium-varjoaineella saadaan esiin myöhäistehostu-
mana näkyvä sydänlihaksen arpeutuminen (kuva 3). 

Sydänlihasbiopsia ei kuulu rutiinitutkimuksiin hy-
pertrofisessa kardiomyopatiassa. Jos taudinkuvaan kuu-
luu poikkeavia piirteitä, kuten esimerkiksi sydämen ul-
kopuoliset elinmanifestaatiot, vaikeat kammioarytmiat, 
tai äkillinen taudinkuva, harkitaan sydänlihasbiopsiaa, 
jonka avulla esimerkiksi kertymäsairaudet ja amyloi-
doosi voidaan diagnosoida.

Miten teen riskiarvion? Milloin potilaalle tulee asen-
taa rytmihäiriötahdistin?
Noin viidenneksen hypertrofista kardiomyopatiaa sai-
rastavista arvioidaan olevan riskissä saada sydänperäi-
nen äkkikuolema, jonka taustalla on yleensä pahanlaa-
tuinen kammioperäinen rytmihäiriö, kammiotakykardia 
tai kammiovärinä. Muiden ennuste on hyvä ja vastaa 
terveiden samanikäisten ennustetta.   

Kaikille hypertrofista kardiomyopatiaa sairastavil-
le tulee tehdä kliininen riskiarvio, jossa kartoitetaan 
äkkikuolemariskiä lisäävät tekijät (7, 8). Rytmihäiriö-
tahdistinhoidon teho sydänperäisten kuolemien estos-
sa hypertrofista kardiomyopatiaa sairastavilla on erin-
omainen. Jos potilas on elvytetty kammiovärinästä, tai 
hänellä on todettu pitkäkestoinen kammiotakykardia, 
on hänellä erittäin suuri uuden pahanlaatuisen kam-
mioperäisen rytmihäiriön riski, ja hänelle tulee asentaa 
rytmihäiriötahdistin. Sydänperäisen äkkikuoleman ris-
kiä lisäävät selvästi, mutta pahanlaatuisia kammioperäi-
siä rytmihäiriöitä huomattavasti vähemmän perinteiset 
riskitekijät, kuten sydänperäiset äkkikuolemat suvussa, 
synkopekohtaukset, huomattava (> 3 cm) vasemman 

kammion paksuuntuma, toistuvat tai pitkäkestoiset 
kammiotakykardiapyrähdykset Holter-rekisteröinnis-
sä, tai puutteellinen tai laskeva verenpainevaste kliini-
sessä rasituskokeessa. Tuoreempien raporttien mukaan 
sydänperäisen äkkikuoleman riskiä lisäävät myös va-
semman kammion ulosvirtauskanavan ahtauma, va-
semman kammion laajeneminen ja ejektiofraktion las-
ku, eteisvärinä ja kohonnut kammiopeptiditaso.  

Kliinisessä riskiarviossa kartoitetaan esitietojen, sy-
dämen ultraäänitutkimuksen, Holter-rekisteröinnin, 
kliinisen kuormituskokeen ja kammiopeptiditason pe-
rusteella potilaan äkkikuolemariski. Jos potilaalla ei 
ole äkkikuolemariskiä lisääviä tekijöitä, on riski erit-
täin pieni eikä jatkotoimia tarvita. Jos todetaan kaksi tai 
useampia riskitekijöitä, tai yksikin hyvin voimakas ris-
kitekijä, tulee harkita rytmihäiriötahdistimen tarve yh-
dessä rytmikardiologin kanssa. Epäselvissä tapauksissa 
kammiostimulaatiotutkimuksesta saattaa olla apua. 

Miten hoidan?
Kaikille potilaille annetaan elintapaohjaus. Kansainvä-
lisen suosituksen mukaisesti kilpaurheilu ja fyysinen 
äärirasitus on syytä kieltää, mutta muutoin potilaita 
rohkaistaan aktiiviseen liikuntaan ja terveellisiin elin-
tapoihin. Useimmiten fyysisesti raskaat työtehtävät, tai 
yö- tai vuorotyö eivät sovi hypertrofista kardiomyopa-
tiaa sairastaville. Valtimotaudin riskitekijät kartoitetaan 
ja hoidetaan aktiivisesti, koska samanaikainen sepelval-
timotauti lisää huomattavasti potilaiden kuolleisuutta.  

Toistaiseksi ei ole näyttöä siitä, että lääkehoidolla 
voitaisiin vaikuttaa potilaiden ennusteeseen tai taudin 
etenemiseen. Oireettomat potilaat eivät nykykäsityk-
sen mukaan tarvitse lääkehoitoa, mutta jos potilaalla 
on huomattava kammiohypertrofia, beetasalpaajahoi-
toa käytetään yleisesti. Jos potilaalla on selvät oireet, 
kuten rasitushengenahdistus, angina pectoris, kam-
mioperäisiä lisälyöntejä tai lyhyitä kammiotakykar-
diapyrähdyksiä, aloitetaan beetasalpaajahoito, jon-
ka tehosta oireiden hoidossa on hyvä tutkimusnäyttö. 
Suomessa selektiivisiä beetasalpaajia, kuten bisoprolo-
lia ja metoprololia, käytetään yleisemmin kuin perin-
teisiä epäselektiivisiä beetasalpaajia. Jos beetasalpaaja-
hoito ei sovi, voidaan käyttää verapamiilia. Eteisvärinän 
hoidossa pyritään mahdollisuuksien mukaan sinusryt-
min säilyttämiseen. Eteisvärinän estossa amiodaroni on 
osoittautunut tehokkaimmaksi, ja sitä tulisi harkita, jos 
beetasalpaajahoidolla ei ole riittävää tehoa. Hypertrofi-
sessa kardiomyopatiassa eteisvärinään liittyy tavallista 
suurempi tromboemboliariski, minkä vuoksi varfariini-
hoito tulee aloittaa eteisvärinän toistuessa. Jos potilaalla 
on vasemman kammion laajentuma ja/tai madaltunut 
ejektiofraktio, aloitetaan lisäksi ACE:n estäjä tai AT1-

Kuva 3. Hypertrofinen kardiomyopatia. Gadolinium-varjoaineella saa-

daan esiin myöhäistehostumana näkyvä sydänlihaksen arpeutuminen.

Kuva 3

10 mm
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reseptorisalpaaja. Viimeksi mainittuja ei voida kuiten-
kaan käyttää lapsilla eikä kasvuiässä olevilla nuorilla. 
Kliinisessä sydämen vajaatoiminnassa käytetään diu-
reetteja. Digitalista tulee pääsääntöisesti välttää, kos-
ka se pahentaa hypertrofiseen kardiomyopatiaan usein 
liittyvää hyperkinesiaa ja vasemman kammion ulosvir-
tauskanavan ahtaumaa. Sydämen siirtoa tarvitaan har-
voin, mutta sitä voidaan harkita, jos potilaalla on vaikea 
lääkehoidolle huonosti vastaava systolinen tai huomat-
tavaan kammiohypertrofiaan liittyvä diastolinen vajaa-
toiminta. 

Vasemman kammion ulosvirtauskanavan ahtauma
Merkitsevä (gradientti > 30 mmHg) vasemman kammi-
on ulosvirtauskanavan ahtauma levossa todetaan noin 
viidenneksellä hypertrofista kardiomyopatiaa sairasta-
vista. Osalle potilaista kehittyy merkitsevä ulosvirtaus-
kanavan ahtauma rasituksessa. Omien kokemusten pe-
rusteella rasituksessa ilmaantuvaa ulosvirtauskanavan 
merkitsevää ahtaumaa kannattaa epäillä, jos potilaal-
la on selvät rasitusoireet, ja ultraäänitutkimuksessa to-
detaan lievä mitraaliläpän anteriorinen liike systoles-
sa (SAM-liike) ja siihen liittyvä virtauksen kiihtyminen 
levossa. Rasituksessa ilmaantuvaa ulosvirtauskanavan 
ahtaumaa epäiltäessä suositellaan tehtäväksi rasituskai-
kukardiografia, jossa ulosvirtauskanavan gradientti mi-
tataan ultraäänitutkimuksella ennen rasituskoetta ja vä-
littömästi sen jälkeen. 

Merkitsevä ulosvirtauskanavan ahtauma lisää poti-
laan äkkikuoleman riskiä ja voi aiheuttaa potilaalle han-
kalat oireet. Beetasalpaajahoito on ensilinjan lääkitys, 
joka usein riittää. Jos beetasalpaajasta ei saada riittävää 
tehoa, voidaan lääkitykseen lisätä disopyramidi. Vera-
pamiilia on syytä välttää. Jos tehostetusta lääkehoidosta 
huolimatta potilaalle jää merkitsevä ulosvirtauskanavan 
ahtauma, harkitaan leikkaus- tai etanoliablaatiohoitoa. 
Myektomia-leikkauksessa vasemman kammion ulosvir-
tauskanavasta höylätään ahtaumakohdalta sydänlihasta 
ja ulosvirtauskanavaa laajennetaan manuaalisesti. Etano-
liablaatiohoidossa ahtaumakohtaa ruokkiva vasemman 
sepelvaltimon laskevan haaran septaalihaara tyvi tuki-
taan pallokatetrilla, ja haaraan ruiskutetaan etanolia, 
joka saa aikaan pienen paikallisen sydäninfarktin ja ulos-
virtauskanava-ahtauman lievenemisen. Leikkaushoidon 
tulokset sekä lyhyellä että pitkällä aikavälillä ovat koke-
neissa keskuksissa erinomaiset. Toisaalta etanoliablaatio-
hoito on kehittynyt nopeasti, mahdollistaa pikaisen toi-
pumisen ja soveltuu etenkin iäkkäiden ja monisairaiden 
potilaiden hoitoon sekä niille, jotka eivät halua leikka-
ushoitoa. Paikallinen erikoisosaaminen vaikuttaa osal-
taan hoitomuodon valintaan. Suomessa etanoliablaatioi-
ta tehdään tällä hetkellä Helsingissä ja Tampereella.

Mitä geenitestejä kannattaa ottaa ja miten tulkitsen 
niitä?
Suomalaiset kaksi valtamutaatiota (myosiinia sitovan 
proteiini C-geenin mutaatio Q1061X ja alfatropomyo-
siinigeenin mutaatio D175N), voidaan tutkia kaikista 
hypertrofista kardiomyopatiaa sairastavista joko edel-
leen jatkuvan FinHCM-tutkimuksen puitteissa (9) tai 
Kuopion yliopistosta saatavana maksullisena palvelu-
tutkimuksena (http://www.uku.fi/ktk/dhu/). Varmistu, 
että potilas on halukas geenitutkimukseen. Jos geeni-
löydös on negatiivinen, potilaan hoito toteutetaan klii-
nisen kuvan mukaan. Tällöin ei voida myöskään käyttää 
DNA -tutkimusta sukulaisten diagnosoinnissa. Positii-
vinen geenilöydös mahdollistaa sukulaisten tutkimisen 
DNA-tutkimuksella. Tällöin esimerkiksi potilaan lap-
sista tarvitsee seurata kliinisesti vain niitä, joilla on to-
dettu geenivirheen kantajuus. Alfatropomyosiinigeenin 
valtamutaatioon liittyy jonkin verran suurempi äkki-
kuolemariski kuin MYBPC-valtamutaatioon. MYBPC- 
valtamutaatiolle taas on tyypillistä, että suuri osa geeni-
positiivisista on terveitä geenivirheen kantajia. Saman 
geenin identtiset virheet voivat johtaa kuitenkin hyvin 
erilaiseen taudinkuvaan ja äkkikuolemariskiin, joten 
kliininen tutkimus ja riskiarvio kannattaa tehdä edellä 
mainittujen suuntaviivojen mukaisesti silloinkin, kun 
taudinaiheuttajamutaatio on tiedossa.

Jos potilaalla on mitokondriotautiin viittaavia ekst-
rakardiaalisia piirteitä, kuten maternaalinen periytymi-
nen, pienikokoisuus, kuulonalenema tai diabetes, har-
kitse MELAS-mitokondriomutaatiotutkimusta, joka on 
saatavissa Helsingin ja Oulun yliopistossa.

 
Seuranta
Hypertrofista kardiomyopatiaa sairastavat tulee pitää 
kardiologisessa seurannassa. Useimmiten riittää seuran-
ta harvakseltaan 1–3 vuoden välein, ellei erityistä syytä 
tiheämmälle seurannalle ole. EKG, kammiopeptiditason 
mittaus ja sydämen ultraäänitutkimus kuuluvat seuranta-
tutkimuksiin. Kliininen kuormituskoe ja Holter-rekiste-
röinti tehdään alkuarvion yhteydessä ja myöhemmin tar-
vittaessa, tai harvakseltaan esimerkiksi 5 vuoden välein.

Terveitä geenivirheen kantajia, eli niitä joilla on 
tunnettu taudinaiheuttajamutaatio mutta ei diagnoo-
siin vaadittuja löydöksiä EKG:ssa tai sydämen ultraää-
nitutkimuksessa, suositellaan seurattavaksi 3–5 vuo-
den välein, lapsia tarvittaessa tiheämminkin. 

 
Hypertrofisen kardiomyopatian erityispiirteitä lap-
silla
Hypertrofinen kardiomyopatia on lapsilla varsin harvinai-
nen, koska tauti ilmenee yleensä vasta murrosiän kasvupy-
rähdyksen aikana. Lapsella todettu hypertrofinen kardio-
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Kuva 4. 

myopatia merkitsee usein vaikeaa taudinkuvaa ja edellyttää 
huolellista seurantaa. Beetasalpaajahoito aloitetaan suo-
malaisen hoitokäytännön mukaisesti kaikille lapsille, 
joilla todetaan hypertrofinen kardiomyopatia. Diagnoosi  
perustuu sydämen ultraäänitutkimukseen (septum yli  
+ 2 SD suhteutettuna lapsen pinta-alaan) ja EKG-muu-
toksiin. EKG-muutokset voivat ilmaantua ennen ultraää-
nessä todettavaa vasemman kammion paksuuntumista. 
Jos toisella vanhemmista on tiedossa hypertrofinen kardi-
omyopatia, on lapsen tutkimus tarpeellinen. Tällöin nor-
maali löydös ei poissulje hypertrofista kardiomyopatiaa, 
ja harvajaksoinen seuranta on suositeltava lapsuusiällä.

Sukulaisten tutkiminen
Kansainvälisen suosituksen mukaisesti hypertrofista 
kardiomyopatiaa sairastavien lapset, sisarukset ja van-
hemmat tulee tutkia hypertrofisen kardiomyopatian 
poissulkemiseksi. Jos potilaan taudinaiheuttajamutaa-
tio on tiedossa, voidaan sukulaisten tutkiminen tehdä 
verinäytteestä DNA-tutkimuksella. Jos potilaan taudin-
aiheuttajamutaatiota ei tunneta, ei geenitutkimuksesta 
ole sukulaisten kohdalla hyötyä, joten heidät tutkitaan 
sydämen ultraäänitutkimuksella ja heistä otetaan EKG 
hypertrofisen kardiomyopatian poissulkemiseksi.

Tulevaisuuden haasteita
Hypertrofiselle kardiomyopatialle tyypilliset sydänlihak-
sen paksuuntuminen ja arpeutuminen eivät ole väistä-
mättömiä seurauksia hypertrofista kardiomyopatiaa ai-
heuttavasta sarkomeerimutaatiosta, vaan muut vielä 
suurelta osalta tuntemattomat tekijät vaikuttavat olen-
naisesti sydänmuutosten syntyyn. Suomalaisessa po-
tilasaineistossamme olemme havainneet sytokiinien ja 
muiden inflammatoristen tekijöiden olevan yhteydessä 
sydänlihaksen arpeutumiseen. Hypertrofisen kardiomyo-
patian taudinkuvaa muovaavien eri tekijöiden tuntemi-
nen voi tulevaisuudessa mahdollistaa kammiohypertrofi-
aa ja fibroosia estävien lääkehoitojen kehittämisen.

Suvuittainen dilatoiva 
eli laajentava kardiomyopatia (DCM)

Mikä on dilatoiva kardiomyopatia?
DCM:lle on tyypillistä sydämen vasemman kammion 
laajentuminen ja supistumiskyvyn heikkeneminen. Va-
jaatoiminta ja rytmihäiriöt johtavat merkittävään sairas-
tavuuteen ja kuolleisuuteen. 

Mistä dilatoiva kardiomyopatia johtuu?
DCM:n kaltainen taudinkuva voi johtua lukuisista ge-
neettisistä tai ei-geneettisistä syistä (esim. infektioihin, 

toksisiin tai metabolisiin tekijöihin, rintakehän alueen 
sädehoitoon, systeemisairauksiin tai jatkuva takykar-
dia). Sydänlihassolut tuhoutuvat ja kehittyy fibroosia. 

Genetiikka ja periytyvyys
Sairaus katsotaan suvuittaiseksi,  jos kahdella tai useam-
malla henkilöllä on sama sairaus tai jos DCM -potilaan 
sukulainen on kokenut selittämättömän äkkikuoleman 
alle 35-vuotiaana. Nykykäsityksen mukaan ainakin 30 %  
idiopaattisesta dilatoivasta kardiomyopatiasta saattaa olla 
suvuittaista. DCM-fenotyyppi noudattaa useimmiten au-
tosomaalista vallitsevaa periytymistapaa, mutta väistyvä, 
X-kromosomaalinen tai maternaalinen periytymismallikin 
ovat mahdollisia. Lapsuusiän DCM:n syyt ovat hieman 
erilaisia kuin aikuisiällä. DCM:ssa tunnetaan yli 30 geeni-
virhettä yli kahdestakymmenestä tautigeenistä. Suurin osa 
geenivirheistä sijoittuu joko soluluurangon, tumakelmun 
tai sarkomeerin valkuaisaineita koodaaviin geeneihin. 

Lamiini A/C -geeni (LMNA)
Toistaiseksi käytännössä merkittävin DCM-tautigeeni 
aikuisilla on lamiini A/C-geeni (LMNA) kromosomissa 
1p1. Se koodaa tumakelmun rakenneproteiinia ja vai-
kuttaa kromatiinin toimintaan. LMNA:n eri mutaatiot 
aiheuttavat monimuotoisen, laminopatioiksi kutsutun 
tautikirjon. LMNA:n mutaatiot voivat aiheuttaa pelkän 
vaikean sydänsairauden tai neuromuskulaarisairauden 
ja joissain tapauksissa on piirteitä kummastakin. 

Tri Satu Kärkkäinen kuvasi väitöskirjatyössään (KYS) 
suomalaisilla potilailla useita, pelkkää kardiomyopati-
aa aiheuttavia LMNA-mutaatioita (10). Sydänsiirtopoti-
lailla todettiin LMNA:n mutaatioita 9 %:lla tutkituista 
(11). Mutaatioiden kantajat ovat yleensä oireettomia ai-
kuisikään saakka. Sydänsairaus alkaa tyypillisesti 30–40 
vuoden iässä, ensimmäisen asteen eteiskammiokatkok-
sella. Eteisvärinä tai -lepatus saattavat ilmaantua jo 30 
vuoden iässä. Ajan myötä eteiskammiokatkos syvenee, 
QRS leviää ja etuseinän alueen R-piikit madaltuvat muis-
tuttaen aiemmin sairastettua etuseinäinfarktia (kuva 4). 
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Potilaat ovat alttiita saamaan  henkeäuhkaavia kammio-
peräisiä rytmihäiriötä. Vasemman kammion supistu-
vuus heikkenee mutta laajentuminen voi jäädä vähäi-
seksi suhteessa systolisen vajaatoiminnan asteeseen eikä 
kaikilla potilailla aina edes täytä DCM:n muodollisia kri-
teereitä (kuva 5). Lähes kaikille LMN-mutaation kanta-
jille ilmaantuu sydänoireita 60 vuoden ikään mennessä.  
LMNA-mutaatioihin liittyvän DCM:n ennuste on huo-
nompi kuin muun DCM:n, osittain äkillisten kammio-
peräisten rytmihäiriöiden takia. Lääkehoidon ohella 
huomattava osa potilaista tarvitsee jossain vaiheessa ryt-
mihäiriötahdistimen tai päätyy sydämensiirtoon. 

Neuromuskulaarisairauksiin liittyvä DCM
Useisiin perinnöllisiin neuromuskulaarisairauksiin voi 
liittyä sydänilmentymiä. Dystrofiinigeenin mutaatiot 
voivat aiheuttaa Duchennen ja Beckerin lihasdystrofi-
an ohella myös X-kromosomissa peittyvästi periytyvän 
kardiomyopatian. Sairaus voi ilmetä pelkkänä laajenta-
vana kardiomyopatiana tai siihen voi liittyä luuranko-
lihasoireita. Joskus myös mutaatiota kantavilla naisilla-
kin voi ilmetä sydänlihassairaus. Mutaation kantajilla 
veren CK-arvot ovat koholla. Mitokondriotauteihin voi 
liittyä DCM tai HCM ja kliininen ilmeneminen ratkai-
see hoitolinjat. Esim. MELAS-mutaation kantajilla on 
kuvattu HCM, joka etenee DCM-tyyppiseksi. 

Milloin epäilen dilatoivaa kardiomyopatiaa?
Tutkimukset käynnistyvät usein heikentyneen rasituk-
sensiedon, vajaatoiminnan tai rytmihäiriöiden takia. 
Oireettomilla henkilöillä thorax-kuvassa havaittu va-
semman kammion laajentuminen tai EKG:ssa havait-
tavat vasemman kammion kuormituksen merkit, eteis-
kammiojohtumisen häiriöt tai etuseinäkytkentöjen 
QS-kompleksit ovat aihe lisätutkimuksiin.  

Miten tutkin potilasta, jolla epäillään dilatoivaa kar-
diomyopatiaa?
Indeksipotilaalta tiedustellaan oireiden laatu ja kesto 
etenkin suorituskyvyn ja rytmihäiriöiden suhteen sekä 
onko ollut presynkope -tai synkopekohtauksia, jotka 
voisivat viitata kammioperäisiin rytmihäiriöihin. Suku-
anamneesissa kannattaa selvittää, onko sukulaisilla to-
dettu DCM:a, sydämen vajaatoimintaa tai merkittäviä 
rytmihäiriöitä, onko asetettu tahdistimia, tehty sydä-
mensiirtoja tai onko tapahtunut äkkikuolemia. 

Kliinisessä tutkimuksessa kiinnitetään huomiota 
verenpaineeseen, sykkeen laatuun ja taajuuteen. DCM-
potilailla voidaan kuulla galopit tai systolinen sivuääni 
mitraali ja/tai trikuspidaaliläpän vuodon takia. Kaula-
laskimopaine, maksan koko ja mahdolliset turvotukset 
arvioidaan. Huonokuuloisuus, pienikasvuisuus ja dia-
betes voivat viitata mitokondriotautiin.

EKG on usein poikkeava. Erityisesti LMNA-mutaa-
tioiden yhteydessä nähdään matalat p-aallot, eteisväri-
nä tai -lepatus, eteiskammiojohtumisen häiriöitä, etu-
seinäkytkennöissä matala R ja leveä, LBBB-tyyppinen 
QRS (kuvat 4 ja 6). Potilailla esiintyy usein kammiolisä-
lyöntisyyttä ja VT-pyrähdyksiä. Dystrofinopatioille on 
puolestaan tyypillistä sinustakykardia ja lyhyt PQ-ai-
ka. Duchennen lihasdystrofiassa oikeanpuoleisissa rin-
takytkennöissä nähdään korkea R/S -suhde ja lateraa-
lisesti Q-aallot. 

Dilatoivan kardiomyopatian diagnoosi perustuu sy-
dämen kaikukuvauksessa todettavaan vasemman kam-
mion laajenemiseen  (loppudiastolinen mitta yli 117 % 
viitearvosta) ja ja supistumiskyvyn heikkenemiseen (EF 
alle 45 % tai FS alle 25 %). Laminopatioissa vasen kam-
mio laajenee jonkin verran, septumin liike saattaa olla 
vaisu (kuva 5). Supistuvuuden heiketessä vasen kam-
mio usein säilyttää suippenevan muotonsa eikä pyöris-
ty pallomaiseksi. Joissain tapauksissa vasemman kam-
mion koko voi olla lähes normaali, vaikka supistuvuus 
on alentunut. Vastaavat löydökset tulevat esille sydä-
men magneettitutkimuksessa. Dystrofiinigeenin mu-
taatioihin liittyy dilatoiva kardiomyopatia, jossa tyypil-
lisesti vasemman kammion posterobasaalinen seinämä 
ohenee eikä supistu kunnolla. 

Laboratoriokokeissa kammiopeptidi heijastaa va-
jaatoiminnan astetta ja sillä on ennusteellista merki-
tystä. Koska DCM:n kaltainen taudinkuva voi liittyä 
ei-geneettisiin syihin, indeksipotilaan kohdalla tulee 
kliinisestä tilanteesta riippuen sulkea pois esim. en-
dokriiniset, ravitsemusperäiset ja toksiset syyt sekä 
systeemisairaudet tai laaja-alaisen sepelvaltimotaudin 
mahdollisuus. CK-arvo saattaa olla koholla neuromus-
kulaarisairauksissa, mutta pelkässä LMNA-kardio-
myopatiassa pitoisuudet ovat tavallisesti normaaleja. 
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Koholla oleva laktaattipitoisuus ja diabetes viittaavat 
mitokondriotauteihin. 

Sydänlihasbiopsia ei ole rutiinitutkimus, mutta se 
voidaan tehdä vaikeaoireisissa, nopeasti etenevissä ja 
huonosti tavanomaiseen hoitoon reagoivissa tapauk-
sissa. Koepalasta tehdään värjäykset rauta- ja amyloi-
dikertymiä ajatellen. Jos sydänlihasbiopsiasta tehdään 
elektronimikroskopia, saatetaan nähdä LMNA-mutaa-
tioihin liittyvät tumakelmun pullistumat. Neuromus-
kulaarisairauksissa luurankolihasbiopsia voi selvittää 
diagnoosin. Oireista riippuen, harkinnanvaraisia tutki-
muksia ovat holter-rekisteröinti, kliininen kuormitus-
koe sekä sepelvaltimoangiografia.

Lasten DCM:n erityispiirteitä
DCM ilmenee usein vajaatoimintana. Idiopaattinen 
DCM on tavallisin syy. Sairaus voi olla suvuittainen. 
Taustalla voi olla myokardiitti tai neuromuskulaaritau-
ti tai se voi liittyä monenlaisiin endokriinisiin tai me-
tabolisiin sairauksiin. Erotusdiagnostisesti tulee ottaa 
huomioon ALCAPA, keuhkovaltimosta lähtevä vasen 
sepelvaltimo. Hoidon kohteena ovat vajaatoiminta ja 
rytmihäiriöt sekä tromboembolisten komplikaatioiden 
esto. Sairauden ennuste on vaihteleva, alkuvaiheen 
korkea mortaliteetti liittyy usein vajaatoimintaan. DCM 
onkin merkittävä sydämensiirron syy lapsilla. 

Suvuittaisuuden ja geenitaustan selvittäminen
Sukupuu piirretään samalla kun selvitetään sukunam-
neesia. Siihen merkitään tieto sairaista, terveistä sekä 

niistä, joiden tilanne on epäselvä. Potilaan ensimmäisen 
asteen sukulaisille pitäisi tehdä kliininen ja sydämen 
ultraäänitutkimus sekä ottaa EKG. Sukupuun avulla 
pyritään arvioimaan onko kyseessä perinnöllinen sai-
raus ja jos on, periytymismalli. 

Geenitutkimuksia voidaan osassa tapauksia käyttää 
kliinisen diagnoosin varmentamiseen ja indeksipotilaan 
sukulaisten tutkimiseen, mutta käytännössä valtaosassa 
tapauksia DNA-diagnoosia ei pystytä tekemään.Tutki-
mukset on järkevää kohdistaa kliinisen epäilyn ja löy-
dösten pohjalta. Johtumishäiriöllä alkavassa DCM:ssa, 
jossa vasen kammio on vain lievästi suurentunut, ky-
seessä voi olla laminopatia. Lamiini A/C-geenin taval-
lisimman pistemutaation osoitus (Ser143Pro) ja koko 
geenin sekvensointi voidaan tehdä verinäytteestä mak-
sullisena tutkimuksena Kuopion yliopistossa (http://
www.uku.fi/ktk/dhu). MELAS-mitokondriotaudin 
DNA-tutkimus on saatavissa Helsingin ja Oulun yli-
opistoissa.

Riskinarviointi 
DCM-potilaiden kuolleisuus on huomattava. Noin 
kolmasosa on äkkikuolemia, joista pääosa puolestaan 
kammiovärinästä tai kammiotakykardiasta johtuvia. 
Osa potilaista menehtyy vajaatoimintaan. On perus-
teltua asentaa rytmihäiriötahdistin potilaalle, joka on 
jo elvytetty kammiovärinästä tai jolla on pitkäkestoi-
sia kammiotakykardioita. Äkkikuoleman riskiä enna-
koivat myös synkope tai huono vasemman kammio 
supistuvuus, EF alle 30–35 %. Vaikka LMNA-geenin 

Kuva 6. 
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mutaatioihin liittyy huomattava kammioperäisten ryt-
mihäiriöiden riski, kansainvälisissä äkkikuoleman es-
toa koskevissa suosituksissa geenianalyysien tulokset 
eivät toistaiseksi sisälly ICD- indikaatioihin. 

Hoito 
DCM-potilaiden hoitolinjat vastaavat pitkälti systo-
lisen vajaatoiminnan hoitoa. Potilaat saavat elinta-
paohjausta, myös valtimosairauksien riskitekijöiden 
suhteen. Lääkehoito pohjautuu ACE-estäjiin ja beeta-
salpaajiin. Tämän ohella voidaan käyttää AT1-salpaajia 
niille, jotka eivät siedä ACE-estäjiä, vaikeassa vajaa-
toiminnassa diureetteja, spironolaktonia tai digoksii-
nia. Tromboembolisten komplikaatioiden estämiseksi 
varfariinihoito on perusteltu, jos potilaalla on jo ollut 
tromboembolinen komplikaatio, hänellä on eteisväri-
nä tai yksittäisissä tapauksissa vaikeassa vajaatoimin-
nassa. 

Dystrofinopatiapotilailla käytetään tavanomaista 
sydämen vajaatoiminnan lääkehoitoa. Varhain aloite-
tusta beetasalpaaja- tai ACE-estäjähoidosta saattaa olla 
hyötyä. MELAS-potilaiden kohdalla metformiinia ei 
suositella käytettäväksi laktaattiasidoosin riskin takia ja 
koska metformiini voi heikentää mitokondrioiden toi-
mintaa. Statiinien on epäilty vaikuttavan epäedullises-
ti mitokondrioiden toimintaan. Hyperkolesterolemian 
hoitoon voidaan harkita gemfibrotsiilia tai etsetimibia.  

Bradykardiaa hoidetaan tarvittaessa tahdistimella. 
Nopeiden eteis- tai kammioperäisten rytmihäiriöiden 
hoidossa voidaan tarvita lääkehoidon ohella rytmihäi-
riötahdistinta tai joissain tapauksissa muita elektrofy-
siologisia hoitotoimenpiteitä. Vaikeassa vajaatoimissa 
voidaan harkita biventrikulaaritahdistuksen mahdolli-
suutta ja ääritilanteissa sydänsiirtoa. 

Seuranta
DCM-potilaan säännöllinen kardiologinen seuranta on 
aiheellista vakaassa tilanteessa vuosittain, tarvittaessa 
tiheämmin. Huomiota kiinnitetään oireisiin ja suori-
tuskykyyn ja rytmiin. Rytmihäiriöiden selvittämisek-
si tarvitaan usein EKG:n ohella holter-rekisteröintiä tai 
rasituskoetta. Sydämen ultraäänitutkimuksessa huo-
mioidaan vasemman kammion toiminta ja eteiskam-
mioläppien vuodot. Laboratoriokokein seurataan mm. 
verenkuvaa vajaatoimintapotilaan anemian varalta, 
kammiopeptiditasoa sekä munuaisten toimintaa. Seu-
rannassa tulee muistaa arvioida laitehoitojen tarvetta. 
Vaikeassa vajaatoiminnassa tulee ennen kardiaalista ka-
keksiaa käydä läpi, onko potilas sydämensiirron pii-
rissä.

Useimmiten suvun tautimutaatiota ei voida osoit-
taa. Virallista suositusta DCM-potilaan sukulaisten seu-

rannasta tässä tapauksessa ei vielä ole, joskin on esitetty, 
että aikuisilta ensimmäisen asteen sukulaisilta tutkittai-
siin EKG esim. vuosittain ja sydämen kaikukuvaus 3–5 
vuoden välein, lapsilta useammin. On tärkeää neuvoa 
indeksipotilaan sukulaisia ottamaan herkästi yhteyttä 
lääkäriin, jos ilmaantuu DCM:n oireita, kuten hengäs-
tyvyyttä tai rytmihäiriöitä.

Jos suvun tautimutaatio tunnistetaan, sen avul-
la voidaan tunnistaa oireettomatkin kantajat ja ohja-
ta heidät seurantaan. Vaikka seurantataajuudesta ei ole 
virallista suositusta, LMNA-mutaation kantajille on 
tehty kliininen tutkimus, EKG ja sydämen ultraääni-
tutkimus vuosittain. Ne, jotka eivät ole mutaation kan-
tajia, voidaan useimmiten vapauttaa seurannasta. Eten-
kin oireettomien henkilöiden DNA-testaus edellyttää, 
että tutkimusta pyytävässä yksikössä pystytään tarjo-
amaan potilaalle neuvontaa sekä ennen näytteenottoa 
että tulosten valmistuttua ja ohjaamaan hänet tarvitta-
essa kliiniseen seurantaan ja hoitoon. Koska sairauden 
ei ole suomalaisilla osoitettu ilmenevän kliinisesti alle 
18-vuotiailla, testauk-sesta päättäminen on mahdollis-
ta siirtää aikuisikään.

Oikean kammion 
arytmogeeninen kardiomyopatia 
(arrhythmogenic right ventricle 
cardiomyopathy, ARVC)

ARVC on harvinainen sydänlihassairaus, jossa pääasi-
assa oikean kammion seinämä korvautuu vaihtelevas-
sa määrin rasva- ja sidekudoksella. ARVC voi ilmetä jo 
nuoruudessa rasituksessa ilmaantuvina kammiotaky-
kardioina tai vajaatoimintana. 

Diagnoosin kulmakivinä ovat oikean kammion sei-
nämämuutokset, jotka voidaan todeta kuvantaen tai 
sydänlihasbiopsialla, ja tyypilliset EKG-piirteet. Suo-
malaisilla potilailla sairaus oli suvuittainen ainakin nel-
jäsosassa tapauksia (12). Se jakautui kliinisesti rytmi-
häiriöpainotteiseen ja oikeaa kammiota laajentavaan 
muotoon. Muualla maailmassa useat soluvälien desmo-
somaalisia proteiineja koodaavat geenit, etenkin plako-
filiini, ovat osoittautuneet tärkeiksi, mutta Suomessa 
plakofiliinin osuus ei ole ollut yhtä suuri. 

Hoidon pääkohteena ovat kammioperäiset rytmi-
häiriöt. Niiden arvioinnissa käytetään mm. holter-rekis-
teröintejä ja kliinistä rasituskoetta, tarvittaessa elektro-
fysiologista tutkimusta. Äärimmäistä fyysistä rasitusta 
suositellaan vältettäväksi. Rytmihäiriöiden estoon voi-
daan käyttää beetasalpaajia, sotalolia tai amiodaronia. 
Joissain tapauksissa tulee kyseeseen katetriablaatio tai 
rytmihäiriötahdistinhoito. Ensimmäisen asteen suku-
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laisten tutkiminen on suositeltavaa. Rutiininomaisia 
geenitestejä ei ole käytettävissä.

Trabekuloiva kardiomyopatia 
(left ventricle non-compaction, LVNC) 

Kyseessä on toistaiseksi luokittelematon sydänlihassai-
raus, jossa vasemman kammion seinämän sisempi ker-
ros on syntymästä saakka löyhästi trabekuloitunut ja 
paksu (13). Trabekkeleiden välille jäävät poimut ovat 
syviä. Vasen kammio voi myös dilatoitua ja hemodyna-
miikka saattaa olla restriktiivinenkin. Sairaus voi olla 
itsenäinen, liittyä erilaisiin syndroomiin tai neuromus-
kulaarisiin oireyhtymiin. 

Oireet johtuvat vajaatoiminnasta, rytmihäiriöistä 
tai tromboembolisista komplikaatioista. Sairaus saattaa 
ilmetä jo varhaislapsuudessa tai vasta vanhuusiällä. 

Diagnostiikka pohjautuu sydämen ultraääni- tai 
magneettitutkimukseen. Erotusdiagnostiikassa on otet-
tava huomioon hypertrofinen kardiomyopatia, apikaa-
linen trombi sekä normaalin trabekulaation vaihtelu. 
EKG:ssa ja laboratoriokokeissa voidaan nähdä epäspe-
sifejä löydöksiä ja CK-tasot saattavat olla koholla. Sy-
dänlihasbiopsian löydökset ovat epäspesifejä, fibroosi-
painotteisia. Kliiniseen käyttöön soveltuvia geenitestejä 
ei ole. 

Hoidossa tromboembolisten komplikaatioiden 
esto varfariinilla on tärkeää. Vajaatoiminnan ja rytmi-
häiriöiden hoito noudattavat yleisiä periaatteita. Sai-
raus saattaa olla suvuittainen ja siksi ensimmäisen as-
teen sukulaisten tutkiminen on suositeltavaa. Lasten 
ohjaaminen lastenkardiologiseen arvioon on erityi-
sen tärkeää tromboembolisten komplikaatioiden es-
tämiseksi sekä siksi, että restriktiivinen hemodyna-
miikka voi johtaa pulmonaalipaineen nousun kautta 
pysyvään keuhkovastuksen nousuun, ellei sydämen-
siirtoon ryhdytä ajoissa. 
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