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Parilik duslipideemia

* Autsoom-dominantne

* Mutatsioon LDL -kolesterooli geeni retseptoris

» Kardiovaskulaarne haigus meestel < 55 eluaasta, naitsel <60 eluaasta
* Taiskasvanutel LDL > 5 mmol/I, lastel >4 mmol/I

e Uurida | ringi sugulasi

* Positiivne test tostab riski kdrgeks voi vaga korgeks.

e LDL eesmarkvaartus < 1,4 mmol /I

Genetic Testing for Inherited Cardiovascular Diseases: A Scientific Statement From the American Heart
Association 2020



Dutch Lipid Clinic Network Score
EESTI KARDIOLOOGIDE SELTS
perekondliku hiiperkolesteroleemia (FH) diagnoosimiseks ESTONAN SOCIETY OF CARDIGLOGY

tunnustab
Patsiendi nimi Stnnikuupaev Kuupaev
PATSIENDI

Pereanamnees
Esimese astme sugulasel on diagnoositud varane stidame ja/voi veresoonkonna
haigus (meestel vanuses < 55 aastat, naistel vanuses < 60 aastat) VOI 1
Esimese astme sugulasel on leitud LDL-kolesterooli véértus Ule vanusele ja soole
Alates 2016 a Euroo Pas kasutusel
Esimese astme sugulasel on esinenud kdélusksantoomid ja/véi arcus cornealis VOI
Lapsed vanuses < 18 aastat, kelle LDL-kolesterooli vaartus on Ule vanuse ja soo 2

95. protsentil ev0|0kumab ja aIirOku mab

Kliinilised andmed

Patsiendid, kellel on enneaegne stidame isheemiatobi

(mehed vanuses < 55 aastat, naised vanuses < 60 aastat) 2 ° P ( :S K9 i n h i b i i to r

Patsiendid, kellel enneaegne aju voi perifeersete veresoonte haigus
(mehed vanuses < 55 aastat, naistel vanuses < 60 aastat)

e Eestis alates 2019 aastast

Kdolusksantoomid 6
Arcus cornealis enne 45. eluaastat 4 . 560 o
* Raviotsus konsiiliumil
LDL-kolesterool (mmol/L) LDL-C > 8,5 8
LDL-C 6,5-8,4 5
Kolostorool Kontsanratsioon. LDL-C 5,0-6,4 3
LDL-C 4,0-4,9 1
DNA analiiiis
Funktsionaalne mutatsioon LDLR voi ApoB voi PCSK9 geenides 8
C
Kindel FH >8
Toenaoline FH 6-8
Véimalik FH 3-5

Ebatéenéoline FH <3



Aordihaigused

* 70% negatiivne geneetika

* Teada on 11 haigusseoselist geeni, mis vastutavad 20% juhtude eest
* Kulgevad pikalt asimptomaatiliselt

* Esmane avaldumine voib olla aordi dissektsioon voi ruptuur

* | ringi sugulastel naidustatud ehhokardiograafia

* Negatiivse kliinilise pildi ja geneetika puhul korrata uuringuid 5
aastase intervalliga, kuna kliiniline avaldumine voib olla seotud
vanusega

Genetic Testing for Inherited Cardiovascular Diseases: A Scientific Statement From the American Heart
Association 2020



39 ana ISpatSleﬂt Kaebused pikali tekkivale kaelatursele, nao
tstanoosile, fuusiline joudlus vaheneud
12 a duodeenumi perforatsioon
Perekondlik anamnees negatiivne

DFOV 324 x453cm

Uleneva rinnaaordi dilatatsioon max. diameeter
8,2 cm, dissektsioonimembraanid
Erakorraline operatiivne ravi

Geneetiku konsultatsioon -SMAD3 geenis
heterosiigootne ebaselge kliinilise tahendusega
muutus

No VOI
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Geneetilise sundroomiga patsientidel
agressiivsem ravi

* Operatiivse ravi soovitused

* Marfani sindroomiga patsientidel on naidustatud >50 mm
uleneva aordi diameeter IC

" >45 mm Marfani sindroom koos riskifaktoritega
(perekondlik anamnees, soov rasestuda, kaasnev
operatiivset ravi vajav klapirike, dinaamikas kiire
diameetri suurenemine) voi patsiendid TGFRB 1/2
mutatsiooniga (kaasa arvatud Loeys-Dietz sindroom) lla

2017 ESC/EACTS Guidelines for the Management of Valvular Heart Disease



RUtmihaired, struktuurselt terve siida, EKG

* Pika QT stindroom (lastel QT >480 ms, taiskasvanutel > 500 ms),
esinemissagedus 1:2000, 80 % positiivne geneetika

* Brugada

* Lihikese QT sundroom

* Katehoolaminergiline polimorfne ventrikulaarne tahhtkardia
* Geneetiline testimine lahangul ebaselge akksurma korral

Lahisugulaste testimine ?Uuringute alusel 13-39% leitakse vdhemalt tihel
pereliikmel geenimutatsioon

Genetic Arrhythmia Center: Caring for Patients and Families at Risk for Sudden Cardiac Death and Advancing the Understanding of Rare Cardiomyopathies and Channelopathies

https://mplsheart.org/journal-of-the-minneapolis-heart-institute-foundation/volume-2-issue-2-fall-winter-2018/



Brugada sindroom

* Esinemissagedus on ebaselge

* Esineb rohkem meestel, seotud
akksurmaga noores eas

e Ventrikulaarne tahhiikardia=
Implanteeritav kardioverter-
defibrillaator (ICD)



KardiomUopaatia-koigile peaks pakkuma
geneetilist testimist R

cardiomyopathy ¥

* Hupertroofiline
* Dilatatiivne

* “mitte-kompaktne”

* Parema vatskese
arutmogeenne
kardiomuopaatia
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Hershberger, R. E. et al. Nat. Rev. Cardiol. 10, 531-547 (2013); published online 30 July 2013;
doi:10.1038/nrcardio.2013.105
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Hershberger, R. E. et al. Nat. Rev. Cardiol. 10, 531-547 (2013); published online 30 July 2013;
doi:10.1038/nrcardio.2013.105



AsUimptomaatiline noor patsient ja kahtlane
parilik anamnees
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Individuaalne kasitlus - harvikhaigused




Miiokardi paksenemise diferentsiaaldiagnostika

CMR Cine CMR LGE

Muokardi T1 relaktsiooniaeg { {

Anderson-Fabry
Disease

Miiokardi T1 relaktsiooniaeg >

Aortic Stenosis

Cardiac
Amyloidosis

Miuokardi T1 relaktsiooniaeg ™1

Hypertrophic
Cardiomyopathy

Muokardi T1 relaktsiooniaeg T

Perry et al. JACC: CARDIOVASCULAR IMAGING, VOL. 12, NO. 7, 2019



Hlapertroofiline kardiomtiopaatia

* 70% geneetiline, 60% sarkomeeri geenidefekt

* Spetsiifilise ravi olemasolu- Fabry (Eestis ravil 6 patsient),
Pompe, Amiloidoos (thransthyretin)

e Uus ravim —muosiini ATPaasi inhibiitor (Mavacamten,
Explorer-HCM uuring)

* Vasaku vatsakese valjavoolutrakti obstruktsioon (ablatsioon,
kirurgiline ravi)

» Akksurma risk eriti noortel patsientidel (ICD naidustus)
* Mitte osaleda voistlusspordis



Alkoholablatsioon vasaku pargarter:
septaalharusse




Dilatatiivhe kardiomuopaatia

Geneetiline Mitte-geneetiline

* 30-50% perekondlik * viiruslik

* 40% positiivne geenitest e tahhukardiast tingitud

* parilik anamnees * alkohol/ narkootikumid/ravimid

* Mutatsioon-LMNA akksurma risk * koronaarhaigus

e Lahisugulastel kardiaalsed * kilpndarme haigus/lilekaal

uuringud 2-3 aastase intervalliga neuromuskulaarsed haigused

(Duchenne/Becker
lihasdUistroofia)

European Heart Journal, Volume 37, Issue 23, 14 June 2016



Hilise kontrasteerumise mustrid

Phenotype
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Figure 1 Description of the clinical spectrum of DCM. LV abn, left @ ESC

ventricle abnormality. DCM can be further ... Sl

DCM Clinical Spectrum
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Preclinical or Early Phase Clinical Phase

(Relative of patients with DCM or Hypokinetic Non Dilated CM)

No cardiac Isolated Arrhythmic CM Hypokinetic Non Dilated CM Dilated CWM
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Progressive expression of the phenotype

*Shown by two independent imaging modalities, *mutation carrier or not; anti-heart autoantibody (AHA) positive or negative
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Kardiogeneetika voimalused
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