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Konotrunkaalsed südamerikked ehk väljavoolutrakti häired moodustavad olulise 
osa südame rasketest arenguriketest. Sinna alla kuuluvad ühine arterioostüvi, paaris 
äravooluavaga parem või vasak vatsake, Fallot’ tetraad, suurte arterite transpositsioon 
ning aordikaare anomaaliad. Kuna suurem osa nende tõsiste riketega lastest sünnib 
teadaoleva riskitegurita emale ning rasedusaegsel sõeluuringul õnnestub avastada 
vaid vähem kui pooled juhud, on vastsündinu tervise seisukohalt südamerikke kiire 
avastamine ning sellele reageerimine äärmiselt olulised.

Väljavoolutrakti häirete tekkimisest aitab aru saada südame sünnieelse arengu mõist-
mine. Järjest enam avastatakse tegureid, nii geneetilisi rikkeid kui ka mittegeneetilisi 
riskitegureid, mis on seotud väljavoolutrakti häiretega. Artiklis on iseloomustamiseks 
toodud mõned geneetilised haigused, mille üheks tunnuseks on konotrunkaalsed häired.

Kaasasündinud südamerikked on kõige levi-
numad kaasasündinud arengurikked – need 
moodustavad umbes kolmandiku kõikidest 
raskematest kaasasündinud anomaaliatest 
(1, 2). Elussündide hulgas hinnatakse sage-
duseks umbes 1%, kuid spontaanse abordi 
või surnultsünni põhjusena on see protsent 
tunduvalt suurem (2). Põhjusel, et umbes 
90% südamerikkega lastest sünnib emadel, 
kellel pole ühtki teadaolevat riskitegurit, 
on sünnieelne diagnostika väga oluline 
(3). Sünnieelsetel uuringutel on võimalik 
avastada kuni 75% südameriketest, kuid 
keskmine avastamise määr on umbes 30% 
ning see varieerub olenevalt südamerikke 
tüübist (4, 5). Tavaliselt on kaasasündinud 
südamerike isoleeritud arengurike, mille 
põhjus ei ole suuremal osal teada.

Registreeritud arengurikete hulk Eestis 
on leitav Tervise Arengu Instituudi kaudu. 
Selgub, et kaasasündinud südame-veresoon-
konna arengurikete uute juhtude osakaal 
on viimase 15 aasta jooksul (1998–2013) 
stabiilselt 6–8 haigusjuhtu 1000 elussünni 
kohta, mis on võrreldav maailma vastavate 
näitajatega (1, 6).

Südamerikke põhjuseks on enamasti 
häire südame arengus, seetõttu on hädava-
jalik mõista südame arengut, et aru saada 
rikete iseloomust.

Südame prekursorid arenevad lateraal-
sest mesodermist, rändavad embrüo kesk-
joonele ning moodustavad sirpja rakkude 
kogumiku (vt joonis 1) juba umbes 15. aren-

gupäevaks (7). Rakkude kogumikus saab 
juba eristada esimest ja teist südamevälja, 
mis on oma asukoha tõttu eksponeeritud 
erinevatele teguritele: esimese südameala 
rakud on eksponeeritud BMP-le (luu morfo-
geenne valk, bone morphogenic protein) ja 
FGFile (fibroblasti kasvufaktor, fibroblastic 

growth factor) ning samal ajal ka Wnt inhi-
biitoritele, mis toob kaasa rakkude diferent-
seerumise NKX2.5, GATA4 ja TBX5 geenide 
ekspressiooniga (8). Teise südameala arengu 
regulaatorid on transkriptsioonifaktorid 
ISL1 ning T-box (transkriptsioonifaktorite 
grupp, milles sisalduvad näiteks TBX1 ja 
TBX5) (9).

Kesk joone l  l i i t udes  tek ib  s i rb i s t 
primaarne südametoru (vt joonis 1), mis 
koosneb väljavoolutraktist ning atriovent-
r ikulaarsest kanal ist (sissevoolutrakt) 
(10). Südametorust ei arene kõik südame 
kambrid, vaid peamiselt vasak vatsake (11). 
Väljavoolutrakti ja sissevoolutrakti vahel 
asub bulboventrikulaarne volt (10). Väljavoo-
lutrakti ning kogu südame arengus mängib 
olulist rolli teine südameala (10). Umbes 24 
päeva pärast ovulatsiooni on primitiivse 
vatsakese ja bulbus cordis ’e endokardis 
trabekuleerunud osi ja vatsakestevaheline 
vahesein on nähtav (12).

Aordi ja kopsuarteri vahelise vaheseina 
tekkes on oluline erinev rõhkude surve, mida 
tekitab spiraalne verevool läbi arterioos-
tüve. Kohtades, kuhu avaldatakse vähem 
rõhku, hakkab kogunema ekstratsellulaarne 
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maatriks ja neuraalharja rakke ning nende 
kohtade sissekummumisel ning ühinemisel 
tekibki vahesein (12).

Südamerikke tekkemehhanismi selgitami-
seks võib kasutada kaht mudelit (13): 
• embrüogeneesi viga – üks stimuleeriv 

tegur toob kaasa kaskaadi häirunud 
anatoomilisi suhteid, ebanormaalseid 
voolust, hapnikust ja rõhust sõltuvaid 
modelleerimisi ja/või vigase südame-
lihase, -klapi ja -soonte funktsiooni. 
Selle alla kuuluvad keskkonna ja/või 
geneetilised tegurid (keskkonnategu-
ritest näiteks ema diabeet, punetised I 
trimestril või isotreoniini kasutamine); 

• arengu pleiotroopia – üks või mitu 
stimuleerivat tegurit toob kaasa mitu 
teineteisest sõltumatut protsessi, mille 
tagajärjel areneb südamerike. Siia alla 
kuulub näiteks Fal lot ’ tetraad, mis 
on pigem otseselt põhjustatud kopsu 
subinfundibulum’i arengu häirest kui 
mõne varasema südameprekursor i 
ebanormaalsest diferentseerumisest 
või kasvust.

Kaasasündinud südamerikete kohta on 
erinevaid klassifikatsioone. Kliiniliselt võib 
rikkeid jaotada järgmiselt:
• Vasakult paremale šundiga („tsüanoo-

sita“) rike suurendab kopsuvere hulka 
ning seda tsüanoosiga ei seostata. Siia 
kuuluvad näiteks vatsakeste vaheseina 
defekt, kodade vaheseina defekt ja 
sulgumata arterioosjuha.

• Paremalt vasakule šundiga ( „tsüa-
nootilised“) rikke korral pääseb veri 
otse paremalt südame poolt vasakule 
südame poolele, mistõttu hapnikuvaene 
veri seguneb hapnikurikka verega ning 
pääseb vereringesse. Olulisemad rikked, 
mis siia kuuluvad, on Fallot’ tetraad, 
suurte arterite transpositsioon ja ühine 
arterioostüvi.

• Obtrueerivad rikked sisaldavad ebanor-
maalset kambrite, klappide või vere-
soonte ahenemist.

KONOTRUNK A ALSED 
SÜDAMERIKKED
Konotrunkaalsed südamerikked (cono-

truncal heart defect) on südame arengu 
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käigus tekkinud väljavoolutrakti malfor-
matsioonid, mis moodustavad kaasasün-
dinud südameriketest umbes viiendiku 
(14). Konotrunkaalsed rikked, arvestades 
loote vereringet, on looteeas talutavad 
ning üldjuhul ilmnevad südamerikke klii-
nilised tunnused esimestel elupäevadel 
ägeda hüpoksiana. Rikete pikaajaline prog-
noos sõltub südameväliste anomaaliate 
olemasolust ning südamerikke tüübist (15). 
Alljärgnevalt on antud ülevaade eri tüüpi 
konotrunkaalsetest riketest.

1. Ühine arterioostüvi (truncus arte-

riosus, TA) on rike, mis on seotud häirega 
embrüonaalses arengus – arterioostüvele ei 
teki vaheseina, mis muudaks tüve aordiks ja 
kopsuarteriks (7). Kujuneb üks suur arter, 
kuhu voolab verd mõlemast vatsakesest ning 
kust veri suunatakse nii suurde, kopsu- kui 
ka koronaarvereringesse. Kuna suurde vere-
ringesse läheb osaliselt oksügeniseeritud 
veri, ei sõltu rike arterioosjuhast, välja 
arvatud juhul, kui kaasub aordikaare inter-
ruptsioon (16), mida on kirjeldatud umbes 
10%-l ühise arterioostüvega patsientidest 
(17). Isoleeritud rikke korral ei mõjuta 
sünnieelne diagnostika oluliselt postna-
taalset elulemust, arvatakse isegi, et kirur-
gilise raviga ootamine 2–3 kuud vähendab 
operatsiooniga seotud suremuse riski (16, 
18). Mikrodeletsioon 22q11.2 tuvastatakse 
umbes kolmandikul patsientidest (19).

2. Fallot’ tetraad (tetralogy of Fallot, 
TOF) on kompleksne rike, mis koosneb 
vatsakeste vaheseina defektist, aordi asetu-
misest vatsakeste vaheseina kohal, pulmo-
naalstenoosist ning parema vatsakese 
hüpertroofiast (20). Hapnikuvaene veri 
läheb paremast vatsakesest läbi vaheseina 
defekti vasakusse vatsakesse, eriti tugeval 
füüsilisel pingutusel, mistõttu suunatakse 
aorti ning kogu suurde vereringesse hapni-
kuvaene veri (21). Südamerikkega võivad 
kaasneda südame rütmihäired (22). Fallot’ 
tetraad moodustab umbes 10% kliiniliselt 
olulistest südameriketest (23). Sporaadi-
lise mittesündroomse Fallot’ tetraadiga 
patsientidel leitakse koopiaarvu muutusi 
umbes 10%-l juhtudest (23), samuti on leitud 
üksikjuhtudel muutusi geenides GATA4, 
JAG1, NKX2.5, TBX5 ning FOX-h (13).

3. Aordikaare interruptsiooni (inter-

ruption of aorta, IAA) defineeritakse kui 
aordikaare õõne üleneva ja alaneva segmendi 
vahelist katkemist ning see rike moodustab 
umbes 1% kõikidest kaasasündinud südame-

riketest (24, 25). Rikke alatüüpe liigitatakse, 
lähtudes aordikaare katkemise täpsest 
asukohast (25, 26): 
• A-tüüp – katkemine toimub vasaku 

rangluualuse arteri alguskohast distaal-
semalt; 

• B-tüüp – katkemine toimub vasaku 
ühisunearteri ja vasaku rangluualuse 
arteri vahel; 

• C-tüüp – katkemine toimub truncus 

brachiocephalica ja vasaku ühisunearteri 
vahel. 
Tüübid jaotatakse 1. ja 2. alatüübiks selle 

järgi, kas parem rangluualune arter asub 
normaalselt või vasakust rangluualusest 
arterist distaalsemalt. 

Kõige sagedasem on B-tüüp (53%), järg-
nevad A- (43%) ning C-tüüp (4%) (25). 

Mikrodeletsioon 22q11.2 tuvastatakse 
umbes 50%-l juhtudest (13, 19, 25). Oluline 
on varajane diagnoosimine, sest õigeaegne 
sekkumine võib vähendada suremuse riski (26).

4. Paaris äravooluavaga parem või 
vasak vatsake (double outlet right or left 

ventricle, DORV/DOLV). Nagu ütleb nime-
tuski, on tegemist südamega, kus nii aort 
kui ka kopsuarter väljuvad kas paremast 
või vasakust vatsakesest. Isoleeritud rikke 
esinemise korral on leitud muutusi erine-
vates geenides (nt TBX20, GATA4, ZIC3) (27, 
28). Postnataalne ravi võib olla keerukas 
ning suure suremusriskiga (29).

5. Suurte arterite transpositsiooni 
(transposition of great arteries, TGA) puhul 
on tegemist muutusega, mille korral väljub 
aort paremast vatsakesest ja kopsuarter 
vasakust vatsakesest, mistõttu väike ja suur 
vereringe on üksteisest isoleeritud pärast 
arterioosjuha ja ovaalmulgu sulgumist. 
See rike moodustab umbes 5% kõikidest 
südameriketest ja 34% konotrunkaalsetest 
defektidest (30). Sellist tüüpi südamerikke 
põhjuseks võib olla iseenesest ka lateraalsuse 
defekt, isegi elundite normaalse asetuse 
(situs solitus’e) puhul (30). Suurte veresoonte 
transpositsioon esineb üldjuhul isoleeritud 
arengurikkena, harvem seostatakse seda 
geneeti l ise sündroomi või koopiaarvu 
muutustega (30). 

Prenataalselt õnnestub diagnoosida 
suurte veresoonte transpositsiooni umbes 
38%-l juhtudest, kuid sageli on vaja teha 
operatsioon juba esimestel elupäevadel, et 
tagada vastsündinu eluvõime pärast ovaal-
mulgu ja arterioosjuha sulgumist, seetõttu 
on oluline võimalikult varajane diagnos-
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tika (31). Võimaluse korral tehakse kohe 
pärast sündi suurte arterite vahetamise 
operatsioon ning vastsündinute elulemust 
hinnatakse üsna heaks, prognoosi võivad 
halvendada kaasnevad arengurikked (31).

ETIOLOOGIA
Konotrunkaalsete südamerikete täpne 
etioloogia ei ole teada. Arvatakse, et selles 
on olulised nii geneetilised, epigeneeti-
lised kui ka keskkonna tegurid ning nende 
koostoime (2).

Geneetilised tegurid
Kaasasündinud südamerikkega patsientidel 
tuvastatakse klassikalisel kromosoomiana-
lüüsil muutusi umbes 10–12%-l, koopiaarvu 
muutusi lisaks 3–20%-l juhtudest, seetõttu 
on näidustatud kromosoomianalüüs (klas-
sikaline või submikroskoopiline) (13). 

Teada on, et klassikaliste kromosoom-
haiguste (nt Downi sündroom, Edwardsi 
sündroom, Turneri sündroom ning XXX 
sündroom) korral esineb sageli kaasasün-
dinud südamerike (32). Konotrunkaalsetest 
defektidest on kirjeldatud kõige sagedamini 
Fallot’ tetraadi: Downi sündroomi (trisoomia 
21) korral 4%-l juhtudel, kuid samuti on 
esinemissagedus suurenenud ka Edwardsi 
sündroomi (trisoomia 18) puhul (33, 34).

Kuigi südamerikked esinevad üldjuhul 
isoleeritult, võib südamerike olla geneetilise 
sündroomi üheks sümptomiks – kuni 5% 
juhtudel on kirjeldatud geneetilist sünd-
roomi (35). Konotrunkaalste defektidega 
seostatakse sagedamini järgmisi geneetilisi 
sündroome:

1. CATCH-fenotüüp ehk mikrodeletsioon 
22q11.2 on kõige sagedasem inimesel esinev 
mikrodeletsioon (sagedusega 1–4 / 6000) 
(19). Sündroomi iseloomustavad südame 
arengurike, tüümuse ja paratüreoidnäär-
mete hüpo-või aplaasia, suulae patoloogiline 
muutus ning omapärane näo fenotüüp, kuid 
kliiniline pilt on väga varieeruv. 

Konotrunkaalse defektiga patsientidest 
esineb 22q11 mikrodeletsiooni umbes 6%-l, 
samas peetakse mikrodeletsioon 22q11.2 
just konotrunkaalse defekti prototüübiks 
(19, 36). Kõige sagedamini on kirjeldatud 
Fallot’ tetraadi, ühist arterioosjuha ning 
aordi interruptsiooni (B-tüüp) (19, 13, 37, 
38). Paarisäravooluga vastakese ja suurte 
veresoonte transpositisiooni esinemine 
koos 22q11.2 deletsiooniga on väga harv 
(19). Üksikutel juhtudel on kaasasündinud 

südamerikke korral leitud 22q11.2 regioonis 
asuva geeni TBX1 mutatsioone ilma delet-
siooni esinemiseta ning seetõttu arvatakse, 
et TBX1 geenil on südamerikke kujunemisel 
oluline roll (13).

2. Holti-Orami sündroom on har v 
(esinemissagedusega 1 : 100 000) auto-
soom-dominantselt päranduv haigus, mida 
iseloomustavad ülajäsemete anomaaliad 
ja kaasasündinud südamerikked (39). 
Holt i-Orami sündroomi põhjuseks on 
erinevad mutatsioonid TBX5 geenis ning 
neid mutatsioone leitakse suuremal osal 
kliinilise diagnoosiga patsientidel (40). TBX5 
mutatsioone on kirjeldatud ka üksikute 
isoleeritud südamerikete korral (41). Kono-
trunkaalsetest defektidest on Holti-Orami 
sündroomi korral kirjeldatud kõige enam 
Fallot’ tetraadi (40), kuigi juhud esinevad 
siiski sporaadiliselt (39).

3. Alagille’i sündroom on autosoom-
dominantne mitme elundisüsteemi haigus 
(42). Sündroomi iseloomustab sapijuhade 
arengurike, lisaks on veel haaratud süda, 
silmad, skelett, neerud ja kesknärvisüsteem. 
Alagille’i sündroom on kõige sagedasem 
lapseeas esineva kroonilise maksahaiguse 
sündroom, mi l le esinemissagedus on 
1 : 70 000 (43). Sündroomi põhjuseks on 
erinevad mutatsioonid Notchi rajas JAG1 
geenis (44). Südameriketest on olulisim 
Fallot’ tetraad (45).

Lisaks kirjeldatud ning teadaolevatele 
geneetil istele sündroomidele on tuvas-
tatud palju geene, mis on seotud südame 
arenguga ning mutatsioonid nendes geenis 
suurendavad südamerikke kujunemise 
riski. Konotrunkaalsete südameriketega on 
seostatud muutusi GATA4, GATA6, NKX2.5, 
FOG2, NOTCH, FOXH1, TBX5, PROSTIT240, 
HOXA1 geenis (13).

Mittegeneetilised tegurid
Kuna enamikul juhtudel geneetilisi põhju-
seid ei tuvastata, on tõenäoliselt tegemist 
mitmetegurilise etioloogiaga, kus keskkon-
nateguritel on suur mõju.

Mittespetsiifiliselt suurendavad kono-
trunkaalsete defektide riski kõrge palavik 
(peamiselt gripi ja külmetushaiguste tõttu) 
I trimestril, samas on mittespetsiifiliselt 
kaitsev roll suurtes annustes foolhappel 
(46). On näidatud, et riski suurendab ka 
erinevate ravimite kasutamine, kuid tõenäo-
liselt tõstab see riski kaasuva tegurina (46). 
Isa suitsetamine suurendab isoleeritud 
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rikke kujunemise tõenäosust (47). Sullivan 
kaasautoritega küll leidis seose emapoolse 
suitsetamise ning teatud tüüpi südame-
rikete vahel, kuid konotrunkaalsete defektide 
puhul polnud mõju statistiliselt oluline (48). 
Madsen jt leidsid kehamassiindeksi korral 
üle 30 kg/m2 seose südamerikete tekkesage-
duse kasvuga, kuid mitte konotrunkaalsete 
häirete puhul, samas on teised autorid (50, 51) 
leidnud, et ülekaaluliste emade puhul on 
tõenäosus suurte veresoonte transposit-
siooniga lapse sünniks suurem.

KOKKUVÕTE
Südamerike on kõige sagedasem kaasasün-
dinud arengurike. Konotrukaalsed defektid 
moodustavad umbes 20% kõigist kaasa-
sündinud südameriketest. Südamerikete 
etioloogia jääb suuremal osal juhtudest 
ebaselgeks ehk on mitmeteguriline. Tänu 
tehnoloogia arengule on teadusuuringutes 
tuvastatud erinevaid geene, mis on seotud 
südame arenguga, ning see on võimaldanud 
paremini mõista südamerikete etiopato-
geneesi. Samas ei mõjuta südamerikete 
kujunemist mitte ainult lihtne pärandu-
mistüüp, vaid seda mõjutavad oluliselt 
epigeneetika, geeni-keskkonna vastasmõjud 
ning mitme geeni koostoime, mis muudab 
südamerikete tekkemehhanismi selgitamise 
keerukamaks. Arvestades etiopatogeneesi, 
kus on oluline osa ka mittegeneetilistel 
teguritel, on oluline tuvastada tegureid, 
mis n-ö kaitsevad südame arengut.

VÕIM A LIKU HUVIKONFLIK TI DEKL A R AT SIOON 

Artikli autoril puudub huvide konflikt seoses artikliga.

SUMMARY

Conotruncal heart defects, their 
essence and causes

Angela Kannukene1 

Conotruncal heart defects, which make up 
about one fifth of all congenital heart anom-
alies, are an important group of serious 
congenital heart defects. They consist 
of tetralogy of Fallot, truncus arteriosus 
communis, double outlet right ventricle, 
double outlet left ventricle, transpositsion 
of great arteries and aortic interruption. As 
prenatal screening is successful in identi-
fying almost half of the cases and as most 

of these babies are born to mothers with 
unknown risk factors, immediate correct 
postnatal diagnosis is crucial for the health 
of the newborn and for planning potentially 
life-saving surgery.

The knowledge of the embryological 
development of the heart is essential for 
understanding conotruncal heart defects. 
New different factors, both genetic and 
environmental, which influence the develop-
ment of the heart and result in conotruncal 
heart defects are described every day. 
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Seletamatu kroonilise köha 
ravi: Chesti ravijuhendi ja 
eksperdikogu aruanne

Sele ta mat u k roon i l i ne köha 
põhjustab olulist elukvaliteedi 
halvenemist. Seega on olul ine 
selgitada seletamatu kroonilise 
köha (SKK) puhuks efektiivsed 
hindamismeetodid ja raviviisid.

Hiljuti i lmunud soov itused 
põhinevad analüüsil, kus hinnati 
juhuslikustatud kontrolluuringuid 
ja süstemaatilisi ülevaateid ning 
uuriti, milline on eri raviviiside 
efektiivsus. Hinnati köha raskus-
astet, köha sagedust ja köhaga 

seotud elukval iteedi halvene-
mist SKKga patsientidel. Kaasati 
uuringud, kus oli hinnatud üle 
12aastaseid inimesi, kel lel ol i 
enam kui 8 nädalat kestnud köha, 
mille põhjus ei olnud selgunud 
pärast kõikide vajalike uuringute 
tegemist. 11 juhuslikustatud kont-
rolluuringut hõlmasid 570 SKKga 
uuritavat, kelle puhul oli raken-
datud erinevaid ravivõimalusi.

Selgus, et gabapentiin ja morfi in 
mõjuvad positiivselt köhaga seotud 
elukvaliteedile, kuid raviks soovi-
tatakse siiski vaid gabapentiini. 
Inhaleeritavate kortikosteroidide 
puhul ei leitud, et nad oleks SKK 

puhul tõhusad. Samuti polnud efek-
tiivne esomprasool (v.a juhtudel, 
kui patsiendil kaasus gastroösofa-
geaalne refl uks). Köha raskusastet 
vähendas kompleksne kõnehäire 
vastu suunatud sekkumine.

Üldiselt järeldat i si isk i , et 
tõendus, mis toetaks SKK diag-
noosimist ja ravi, on väga piiratud 
ning vajaks tulevikus täpsemat 
uurimist. Samuti oleks vaja ühtlus-
tada selle seisundiga seonduvat 
terminoloogiat.
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