KAUPALLINEN YHTEISTYO

Lisaa hyvia vuosia harvinaisen sydansairauden kanssa

Eldamanlaatu paranee ja elinvuo-
Sia tulee lisaa, jos harvinainen
sydansairaus loytyy ajoissa.
Sydanamyloidooseihin kuuluva
ATTR-kardiomyopatia (ATTR-CM)
on syddnsairaus, jonka diagno-
soinnissa on menty eteenpain.

Sisatautien ja kardiologian erikoislaakari
Riina Kandolin Meilahden sairaalasta
nakee ATTR-kardiomyopatiaa sairas-
tavan ihmisen tulevaisuuden aiempaa
valoisampana.

- Ennen diagnosoitiin vain jadvuoren
huippu sydanamyloidooseista. Nykyaan
tautitapaukset jaavat helpommin kiinni.
Siksi ne eivat ole niin huonoennusteisia
kuin aiemmin, Kandolin sanoo.
Sydanamyloidoosin |8ytamiseksi
voidaan tehda useita tutkimuksia.
Kandolin mukaan ultradaanikuvaus on
oleellinen perustutkimus, jonka avulla
padstaan eteenpain diagnoosissa.

Yleisimmat aiheuttajat

Amyloidoosi on yleisnimitys sairaudelle,
jossa sydameen tai muihin elimiin
kertyy vaarin laskostunutta proteiinia.
Sydanamyloidooseissa proteiinia kertyy
sydanlihakseen.

Sydanamyloidoosia on kahta paatyyp-
pia, AL-amyloidoosi ja ATTR-kardiomyo-
patia. AL-amyloidoosi aiheutuu pahan-
laatuisesta verisyopataudista.

- Vaikka AL-amyloidoosipotilaat ovat
usein erittdin sairaita, heidankin
kannaltaan on oleellista saada sydan-
sairaus kiinni varhaisessa vaiheessa. Se
parantaa ennustetta, Kandolin sanoo.

ATTR-kardiomyopatiaa kahta eri
tyyppia

ATTR-kardiomyopatiaa on kahta eri ala-
tyyppia, perinndllista ja ns. villityyppia.
Perinndllinen aiheutuu geenivirheests,
jonka takia proteiini saostuu vaarin.
Villityyppi on vanhuuden sydanamyloi-
doosimuoto, josta ei tiedeta tarkasti,
miksi proteiini muuttuu ian myota poik-
keavaksi. Se tiedetaan, etta proteiinin
rakenne degeneroituu eli haurastuu tai
vaurioituu, ja silloin sita kertyy sydan-
lihakseen.

- Perinnéllinen tyyppi alkaa varsin
nuoressa iassa, jopa nuorena aikuise-
na. Potilailla on my6s selvasti enem-
man sydamen ulkopuolella ilmenevia
oireita, kuten esimerkiksi hermoston
muutoksia, Kandolin sanoo.
Nykytiedon mukaan perinndlliset muo-

dot ovat Suomessa erittain harvinaisia.
Perinnéllista tautia on huomattavasti
enemman muissa Pohjoismaissa ja
Etela-Euroopassa.

- IImeisesti syyna on suomalaisten
isoloitu geenitausta. Laaja tutkimus-
tieto kuitenkin puuttuu, joten saamme
tarkempaa nayttoa vasta, kun tieto
tasta taudista lisaantyy.

Tarkkoja lukuja ei ole

Ikaantymiseen liittyvaa villityyppia
esiintyy erityisesti yli 80-vuotiailla.
Tarkkoja ilmaantuvuuslukuja ei ole.

- Pystymme arvioimaan maaria esi-
merkiksi ruumiinavaustutkimusten
perusteella. Joidenkin tutkimusten
mukaan yli 80-vuotiaista jopa neljas-
osalla havaitaan sydameen saostunutta
proteiinia. Emme kuitenkaan tieda,
onko siita aiheutunut potilaalle oireita,
Kandolin sanoo.
Kuvantamistutkimuksista saatujen
aineistojen perusteella diastolista eli
tayttymisen vajaatoimintaa sairasta-
vista vajaalla neljasosalla on todettu
amyloidoosia.

- Siitéd saadaan suuruusluokka-arviota.
Tautitapauksia on varmasti moninker-
taisesti enemman kuin nyt varmuudella
diagnosoituja tapauksia.

Vaatii osaamista laakarilta
Kun vaesto ikaantyy, lisddntyvat myos

harvinaiset sydansairaudet. Silti ATTR-
kardiomyopatia on alidiagnosoitu. Miksi

Nain ATTR-CM oireilee

Yleisimmat oireet muistuttavat
sydamen vajaatoiminnan
oireita:

* voimien heikkeneminen,
hengenahdistus ja lihasten
VERUNS

* rytmihairiot, sydamen-
tykytys tai muu poikkeava
sydamen rytmi

* yska, hengityksen rohina
makuulla

* ruuansulatuselimiston vaivat

* turvotus saarissa ja vatsalla

nain on?

- Potilaat ovat aina kokonaisuuksia, ja
iakkailla on usein paljon muitakin saira-
uksia. He tulevat vastaanotolle tavallis-
ten oireiden takia. Heilld on hengenah-
distusta, vasymysta, eteisvarinaa, jalat
turvoksissa. Ehka suurin syy diagnoosin
viivastymiselle on se, etta oireille voi
olla muita tavallisempia syita, kuten
sepelvaltimotauti, verenpainetauti,
ylipaino ja sydamen lappaviat, Kandolin
kuvaa.

Harvinaisen sydansairauden |6ytyminen
vaatii laakarilta osaamista. Epdilyksen voi
herattaa myos jokin sydamen ulkopuo-
linen oire. Esimerkiksi rannekanavaoi-
reyhtyma ja selkaydinkanavan ahtautu-
ma antavat aihetta lisatutkimuksiin.

n_. . .
Taytta elamaa
sairaudesta
huolimatta! ;,

- Aikaisemmin ATTR-kardiomyopatian
ennuste on ollut todella huono, silla
diagnoosi on tullut niin my®éhaan. Viime
vuosina diagnostiikassa on menty
hurjasti eteenpain ja kehitys jatkuu. Se on
lumipalloefekti. Kun mielenkiinto ja tieto
lisdantyy, tautitapauksia I6ytyy enemman.

Jos diagnoosi viivastyy

Jos tautia ei osata epailla, potilaan
oireet usein pahenevat ajan kuluessa.
- Kun poikkeavaa proteiinia on veressa,

ATTR-CM:n hoito

» Hoidossa keskitytaan oireiden
hallintaan seka amyloidi-
saikeiden muodostumisen ja
kertymisen hidastamiseen
tai pysayttamiseen.

* Hoidon paatavoitteet ovat
oireiden lievittaminen,
sydamen vajaatoiminnan
hoito seka sydamen rytmi-
hairididen ja verisuoni-
tukosten ehkaisy.

» Keskimaarainen elinianodote
vaihtelee taudin vaikeusasteen
mukaan. Ilman hoitoa se on
noin kahdesta kuuteen vuotta.

ATTR-kardiomyopatia on vahitellen

ajan myotd kehittyva sairaus, joka voi
aiheuttaa sydimen vajaatoimintaa.
Uusia hoitomuotoja on koko ajan
kehitteilld.
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sita kertyy sydamessa solujen valiseen
tilaan. Silloin sydanlihas jaykistyy.
Liséksi sydamen sahkoinen johtuminen
voi vaurioitua. Kun jaykistyminen ete-
nee, tulee pumppausvajaus eli syda-
men vajaatoiminta, Kandolin kuvaa.
Muita oireita ovat muun muassa rytmi-
hairiot, tyypillisimmin eteisvarina seka
aivoverenkiertohairiot.

- Voi olla, etta kun tauti todetaan, on
jo kehittynyt pumppausvaje. Silloin
kyseessa on tautiprosessin pitkalle
edennyt muoto. Diagnoosin viivasty-
minen huonontaa ennustetta. Oireet
ja |6ydokset paasevat pidemmialle, eika
enaa ole kyse vain lievasta sydanlihak-
sen jaykkyydesta vaan pahimmassa
tapauksessa terminaalisesta vaikeasta
vajaatoiminnasta.

Ladke voi pysdyttaa

ATTR-kardiomyopatiaa voidaan
hoitaa oireenmukaisella hoidolla ja
jarruttavalla hoidolla.

- Oireenmukaiseen hoitoon kuuluvat
oleellisena osana nesteenpoistolaak-
keet, silla sydamen vajaatoiminnassa

nesteen kertyminen on yksi padoireista.

Yleiset sydamen vajaatoimintalaakkeet
voivat jopa pahentaa ATTR-kardio-
myopatian oireita. Hidaslyontisyytta
voidaan hoitaa tahdistimella, Kandolin
sanoo.

Taudin kulkuun vaikuttavilla 1aakkeilla
voidaan jopa pysayttaa taudin etenemi-
nen, jos se ei ole jo ehtinyt lilan pitkalle.
- Laake voi pysayttaa etenemisen,
mutta ei poista syntyneita kertymia.
Koko ajan tutkitaan laakkeita, jotka voi-
sivat estaa proteiinin muodostumisen.
Sellaista ei ole viela nakopiirissa. Jos
Idytaisimme ladkeaineen, joka sitoutuisi
juuri oikeisiin molekyyleihin ja pesisi
proteiinia pois, se olisi mahdollista.

Hyvaa elamaa taudin kanssa

Tutkimusten mukaan potilas saa lisaa
elinvuosia ja hanen elamanlaatunsa
paranee, jos ATTR-kardiomyopatia-
diagnoosi saadaan ajoissa. Hyva elama
taudin kanssa vaatii laakarin ohjeiden
saannollista noudattamista.

- Laakari asettaa nesterajoituksen juo-
taviin ja ruuan kautta tuleviin nesteisiin.
Suolaa rajoitetaan, silla se keraa nes-
tetta. Elimiston nestetasapainon pitaa

sailya. Liian kuivaksikaan ei saa menna.
Jos potilaalle, jolla on jaykka sydan,
tulee ripulitauti tai kuumetauti, han

voi joutua huonoon kuntoon, Kandolin
toteaa.

Potilas voi tehda paljon my®os itse ela-
manlaatunsa parantamiseksi. Terveelli-
nen ravinto, painon pitaminen kurissa
ja liikkuminen lisaavat hyvinvointia.

- Jos ne eivat toteudu arjessa, ladkehoi-
dostakaan ei valttamatta saada hyotya,
Kandolin muistuttaa.

Hyva uutinen on se, etta ikaantymiseen
liittyvan tautimuodon kanssa voi elaa
normaalia arkea, kun perusasiat ovat
kunnossa.

- Kehottaisin elamaan taytta elamaa
sairaudesta huolimatta!

Sisdllon on tuottanut Pfizer.



