Kaksipurjeinen eli bikuspidi

aorttalappa -oireyhtyma

Kaksipurjeinen aortan lappa on synnynndinen syddmen
epdmuodostuma. Hapetettu veri virtaa aorttaldpan kautta
syddmestd aorttaan. Aortta on pddsuoni, jonka kautta veri kulkee
syddmestd elimisté6n. Normaalisti aorttaldpassd on kolme ns.
purjetta. Kaksipurjeista aorttaldppa -oireyhtymdaéa potevalla
purjeita on vain kaksi. Aortta- ja keuhkovaltimoldpdat ovat

vaylat, joiden kautta veri kulkee ldhtiessdan sydankammioista

verenkiertoon.

Kaksipurjeinen aorttalappa on yksi
tavallisimmista sydamen kehitys-
hairidista ja ilmenee 4,6:1la 1000:sta
elavana syntyneesta.

Kaksipurjeinen aorttalappa ei aina esta
verta virtaamasta takaisin syddameen
(aortan regurgitaatio). Aorttalappa saat-
taa myos jaykistya eika se silloin avaudu
normaalisti, jolloin sydan joutuu pump-
paamaan voimakkaammin saadakseen
veren aorttalapan lapi (aortan ahtauma
eli stenoosi). Nouseva aortta saattaa myos
laajentua eli dilatoitua ja muodostaa
pullistuman eli aneurysman.

Mitd muita nimityksia kaytetaan
kaksipurjeisesta eli bikuspidisesta
aorttalappa -oireyhtymasta?

Joskus bikuspidista aorttalapasta (BAV) kaytetaan nimi-
tysta bikommissuraali aorttaldppa -oireyhtyma.

Miten yleinen kaksipurjeinen
aorttalappa on?

Kaksipurjeinen aorttaldppa on yksi tavallisimmista sy-
dédmen kehityshairidista ja ilmenee 4,6:lla 1000:sta
elavana syntyneesta. Kaksipurjeinen aorttalappa on
yleisempi miehilla kuin naisilla. Poikavauvoilla 7,1:11a
1000:sta on kaksipurjeinen aorttalappa, kun tyttévau-
voilla se on 1,9:113. Arvioidaan ettd vaestodsta 1-2 %:lla
on kaksipurjeinen aorttalappa.

Mitka ovat kaksipurjeisen aorttalappa
-oireyhtyman ominaispiirteet?

Kaksipurjeiseen aorttaldppa -oireyhtymaan saattaa liit-
tya epanormaalit sepel- eli koronaarivaltimot, aortan
pullistuma eli aneurysma ja epanormaali aortta rinta-
kehan alueella seka vaihteleva, korkea verenpaine.
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Muita piirteita ovat:

e sydanlaajentuma,

e sydamen sivuaani (systoolinen klikki-aani, aortan
ahtauma, regurgitaatio eli veren takaisin virtaus 13-
passa),

* heikko valtimopulssi jalkaterissa ja nilkoissa, jos oire-
yhtymassa on myds aortan ahtauma eli koarktaatio.

Useimmiten lapsuusidssa ei ole mitdan oireita. Joskus
vaikea kaksipurjeinen aorttaldppa kuitenkin aiheuttaa
ongelmia jo lapsuudessa. Jos aorttaldppa on ahtautu-
nut, lapsi vasyy helposti, tuntee rintakipua ja hengen-
ahdistusta, sydansyke on nopea ja epasaannoéllinen
(palpitaatio), saattaa menettaa tajuntansa eli pyortya
ja iho voi olla kalpea. Vaikeasti vuotava aorttaldppa voi
johtaa sydamen vajaatoimintaan ja hengitysvaikeuteen.

Mika aiheuttaa kaksipurjeisen aorttalappa
-oireyhtyman?

Kaksipurjeisen aorttaldppa -oireyhtyman tarkka syy
on vield epdselva. Se todetaan usein vauvoilla, joilla on
synnynndinen aortan ahtauma eli koarktaatio ja mui-
ta sydanvikoja, joissa on syddmen vasemman puolen
verenvirtauseste. Kaksipurjeisen aorttaldppa -oireyhty-
man syyna saattaa olla perintdtekijavirhe, mutta yhta-
kaan virhetta ei ole l6ytynyt.

Kaksipurjeinen aorttalappa voi olla ainoa kehitys-
hairid, mutta se voi myds liittyd muihin synnynndisiin
sydanvikoihin. Tarkeaa on, ettd kaksipurjeinen aortta-
ldppa voi liittya aortan aneurysma -oireyhtymiin kuten
Loyes-Dietz- ja familiaaliseen torakaali aortan aneu-
rysma -oireyhtymiin. Naissa tunnetaan mutatoituneita
perintotekijoita eli geeneja.

Kaksipurjeinen aorttaldppa on vahvasti perinnélli-
nen, se saattaa olla tdysin geneettisesti maaraytyva.
Suuret perhetutkimukset ovat osoittaneet, etta kaksi-
purjeista aorttaldppaa potevan 1. asteen sukulaisista
9 %:lla on sama kehityshairi¢. Tdma viittaa autosomaa-
liseen vallitsevaan periytymistapaan (riittaa etta epa-
normaalin perintotekijan saa vain toiselta vanhemmis-
ta); n.s. ilmeneminen on alentunut.

Miten kaksipurjeinen aorttalappa
-oireyhtyma tunnistetaan?

Kaksipurjeinen aorttalappa -oireyhtyma tunnistetaan
|adketieteellisessa tutkimuksessa, useimmiten sydamen
ultradanitutkimuksella. Usein sita ei havaita lapsilla,
koska kaksipurjeinen aorttaldppa toimii ongelmitta
vuosien ajan ennen kuin se aiheuttaa oireita. On kui-
tenkin mahdollista, etta se diagnosoidaan vaikeamuo-
toisena jo lapsuusidssa.

Ladketieteen ammattilainen voi suorittaa sydamen
magneettitutkimuksen (MRI) tai ultradanitutkimuksen
todetakseen kaksipurjeisen aorttaldpan. Se voidaan
todeta myds ruokatorven kautta suoritettavalla ultra-
aanitutkimuksella.

Miten kaksipurjeista aorttalappa
-oireyhtymaa hoidetaan?

Henkilodiden, joilla on todettu kaksipurjeinen aortta-
lappa, tulee olla sydanladkarin saannollisessa seuran-
nassa, jolloin han voi havaita ajan kuluessa tapahtuvia
muutoksia sydamessa, sydanlapissa ja aortassa.

Naitd muutoksia ovat:

e Qaortan regurgitaatio eli veren takaisinvirtaus syda-
meen.

e aorttaldpan stenoosi eli ahtauma, joka johtuu la-
pan jaykistymisestd. Tasta seuraa sydamen lisaanty-
nyt tarve pumpata verta lapan lapi.

e aortan pullistuma eli nousevan aortan laajenemi-
nen.

e aortan dissekoituminen eli aortan sisdseindman re-
pedaminen.

e sydamen vajaatoiminta aorttaldpan toimintavian
vuoksi.

e aortan koarktaatio eli ahtauma.




Hoitotoimenpiteita ovat:

Jos oireet johtuvat vaikeasta aorttalapan toiminnan
viasta, hoitona on aorttaldapan kirurginen korvaaminen,
joskus korjaaminen. Suurin osa potilaista tarvitsee ldpan
korjauksen tai korvaamisen, usein myds laajentuneen
aortan korjauksen.

Aorttaldppa voidaan hoitaa kirurgisesti kahdella
tavalla: ldppa korvataan tai korjataan. Kaksipurjeisen
aorttalapan korjaaminen edellyttaa kirurgilta erityis-
osaamista. Kun lappa korvataan uudella lapalla, kay-
tetdan useimmiten biologista kudoslappaa tai mekaa-
nista aorttaldppaa. lhmisesta peraisin olevaa kudosta
eli homograftia kdytetdan harvemmin kaksipurjeisen la-
pan korvaamiseen (Rossin toimenpide). Biologinen la-
pan korvaaminen suoritetaan korvaamalla lappa uudel-
la, kudoksesta valmistetulla lapalla. Ihmisen kudokses-
ta valmistettu lappa on perdisin sydamen luovuttajalta.
Mekaaninen ldppéa on valmistettu mekaanisista osista.

Osa potilaista, joilla on vuotava kaksipurjeinen
aorttaldappa ei tarvitse kirurgista hoitoa, vaan heita voi-
daan hoitaa ladkkeilld kuten ACE-estdjilla ja ARB-laak-
keilld, jotka vahentavat lapan vuotoa.

Lasten ahtautunut kaksipurjeinen aorttaldppa voi-
daan joskus hoitaa katetroinnilla ja pallolaajennuksella.

Kaksipurjeinen aorttalappa ja
aortan laajentuma eli aneurysma

Kaksipurjeinen aorttalappa on yksi tavallisimmista nou-
sevan aortan laajentumiseen eli aneurysmaan liittyvis-
ta sairauksista. Aortan laajentuman uskotaan johtuvan
aortan seindman sidekudoksen perusheikkoudesta eika
se ndin ollen johdu ahtautuneesta aorttaldpasta tai sen
vuodosta. Itse asiassa aortan laajeneminen voi tapahtua
vuosia kaksipurjeisen lapan korvaamisen jalkeen. Tasta
syysta on tarkeda kuvata huolellisesti nouseva aortta
laajentuman toteamiseksi, ja jatkaa sdannollisesti ajoit-
taista kuvantamista ultradanikuvauksella, tasokuvauk-
sella (TT) tai magneettikuvauksella (MRI). Potilailla, joilla
on kaksipurjeinen aorttaldppa, on riski aortan seina-
man repeamiseen (aortan dissekoitumaan). Tama riski
lisadntyy aortan laajentuessa.

Mika on kaksipurjeista aorttalappa
-oireyhtymaa potevan odotettavissa
oleva elinika?

Ei ole mitaan viitteita siita, ettd kaksipurjeista aortta-
ldppa -oireyhtymaa sairastavan elinian odote olisi ly-
hyempi kuin normaali vdestdn odote.
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Tuleeko mieleesi kysymyksia?
Haluaisitko lisaa tietoa?

Soita tai ota muutoin yhteytta Sinua
tutkineeseen laakariin tai yliopistollisen
keskussairaalan Kliinisen genetiikan
(aikaisemmin Perinndllisyysladketieteen)
yksikké6n tai perusteilla olevaan
Harvinaissairauksien yksikkéon.
Ruotsinkielistd neuvontaa antaa
Helsingissa Folkhalsans genetiska klinik.

Voit myo6s ottaa yhteytta

Suomen Marfan Yhdistykseen
(www.marfan.fi tai info@marfan.fi

tai englanniksi internetin tai
sahkopostin kautta Amerikan
Yhdysvaltojen Marfan-yhdistykseen,
The National Marfan Foundation,
(www.marfan.org tai staff@marfan.org).

Harvinaiset-yksikko
Invalidiliitto
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The Marfan Foundationin (USA) suostumuksella tekstin
on kdantdnyt suomeksi ja muokannut perinnéllisyys-

lddketieteen erikoisldakari llkka Kaitila 4/2014.
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