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Pärilik düslipideemia

• Autsoom-dominantne

• Mutatsioon LDL -kolesterooli geeni retseptoris

• Kardiovaskulaarne haigus meestel < 55 eluaasta, naitsel <60 eluaasta

• Täiskasvanutel LDL > 5 mmol/l, lastel >4 mmol/l

• Uurida I ringi sugulasi 

• Positiivne test tõstab riski kõrgeks või väga kõrgeks.

• LDL eesmärkväärtus < 1,4 mmol /l

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



Alates 2016 a Euroopas kasutusel
evolokumab ja alirokumab

• PCSK9 inhibiitor

• Eestis alates 2019 aastast

• Raviotsus konsiiliumil



Aordihaigused

• 70% negatiivne geneetika

• Teada on 11 haigusseoselist geeni, mis vastutavad 20% juhtude eest

• Kulgevad pikalt asümptomaatiliselt

• Esmane avaldumine võib olla aordi dissektsioon või ruptuur

• I ringi sugulastel näidustatud ehhokardiograafia

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

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



39 a naispatsient Kaebused pikali tekkivale kaelatursele, näo 
tsüanoosile, füüsiline jõudlus väheneud
12 a duodeenumi perforatsioon
Perekondlik anamnees negatiivne

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

Geneetiku konsultatsioon -SMAD3 geenis 
heterosügootne ebaselge kliinilise tähendusega 
muutus



Geneetilise sündroomiga patsientidel 
agressiivsem ravi

• Operatiivse ravi soovitused
Marfani sündroomiga patsientidel on näidustatud >50 mm 

üleneva aordi diameeter IC
>45 mm Marfani sündroom  koos riskifaktoritega 

(perekondlik anamnees, soov rasestuda, kaasnev 
operatiivset ravi vajav klapirike, dünaamikas kiire 
diameetri suurenemine) või patsiendid TGFRB 1/2 
mutatsiooniga (kaasa arvatud Loeys-Dietz sündroom) IIa

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



Rütmihäired, struktuurselt terve süda, EKG

• Pika QT sündroom (lastel QT >480 ms, täiskasvanutel > 500 ms), 
esinemissagedus 1:2000, 80 % positiivne geneetika

• Brugada

• Lühikese QT sündroom

• Katehoolaminergiline polümorfne ventrikulaarne tahhükardia

• Geneetiline testimine lahangul ebaselge äkksurma korral

Lähisugulaste testimine ?Uuringute alusel 13-39% leitakse vähemalt ühel
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 sündroom

• Esinemissagedus on ebaselge

• Esineb rohkem meestel, seotud 
äkksurmaga noores eas

• Ventrikulaarne tahhükardia= 
Implanteeritav kardioverter-
defibrillaator (ICD)



Kardiomüopaatia-kõigile peaks pakkuma 
geneetilist testimist
• Hüpertroofiline 

• Dilatatiivne 

• “mitte-kompaktne”

• Parema vatskese 
arütmogeenne 
kardiomüopaatia

Hershberger, R. E. et al. Nat. Rev. Cardiol. 10, 531–547 (2013); published online 30 July 2013; 
doi:10.1038/nrcardio.2013.105 



• Sama geenidefekt-
erinev fenotüüp

• Järgmise põlvkonna 
sekveneerimine- NGS 
võimalik uurida kogu 
genoomi üheaegselt

Hershberger, R. E. et al. Nat. Rev. Cardiol. 10, 531–547 (2013); published online 30 July 2013; 
doi:10.1038/nrcardio.2013.105 



Asümptomaatiline noor patsient ja kahtlane 
pärilik anamnees



Individuaalne käsitlus - harvikhaigused

MYH7 Fabry 



Müokardi paksenemise diferentsiaaldiagnostika

Müokardi T1 relaktsiooniaeg ↓↓

Müokardi T1 relaktsiooniaeg →↑

Müokardi T1 relaktsiooniaeg ↑↑↑

Müokardi T1 relaktsiooniaeg ↑

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



Hüpertroofiline kardiomüopaatia

• 70% geneetiline, 60% sarkomeeri geenidefekt

• Spetsiifilise ravi olemasolu- Fabry (Eestis ravil 6 patsient), 
Pompe, Amüloidoos (thransthyretin)

• Uus ravim –müosiini ATPaasi inhibiitor (Mavacamten, 
Explorer-HCM uuring)

• Vasaku vatsakese väljavoolutrakti obstruktsioon (ablatsioon, 
kirurgiline ravi)

• Äkksurma risk eriti noortel patsientidel (ICD näidustus)

• Mitte osaleda võistlusspordis



Alkoholablatsioon vasaku pärgarteri 
septaalharusse



Dilatatiivne kardiomüopaatia

Geneetiline
• 30-50% perekondlik

• 40% positiivne geenitest

• pärilik anamnees

• Mutatsioon-LMNA äkksurma risk

• Lähisugulastel kardiaalsed 
uuringud 2-3 aastase intervalliga

Mitte-geneetiline
• viiruslik 

• tahhükardiast tingitud

• alkohol/ narkootikumid/ravimid 

• koronaarhaigus 

• kilpnäärme haigus/ülekaal

• neuromuskulaarsed haigused 
(Duchenne/Becker 
lihasdüstroofia)

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



Hilise kontrasteerumise mustrid



Eur Heart J, Volume 37, Issue 23, 14 June 2016, Pages 1850–1858, https://doi.org/10.1093/eurheartj/ehv727

The content of this slide may be subject to copyright: please see the slide notes for details.

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

ventricle abnormality. DCM can be further ...

https://doi.org/10.1093/eurheartj/ehv727
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