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υπερτροφική µυοκαρδιοπάθεια (HCM) απο-
 τελεί µια µυοκαρδιακή διαταραχή που χα-
 ρακτηρίζεται από αυξηµένο πάχος
τοιχω µάτων της αριστερής κοιλίας, οφειλό-

µενο σε µεγάλο βαθµό σε παθολογικές διαφοροποι-
ήσεις των γονιδίων που κωδικοποιούν τις πρωτεΐνες του
καρδιακού σαρκοµεριδίου. Ο γενετικός έλεγχος χρησι-
µοποιείται για τη διαγνωστική επιβεβαίωση και τον οικο-
γενειακό έλεγχο, καθώς και για τον εντοπισµό ασθενών
που απαι τούν ξεχωριστή παρακολούθηση αλλά και θε-
ραπευτικές προσεγγίσεις. Νέα δεδοµένα σχετικά µε την
αλληλεπίδραση µεταξύ σπάνιων και συνήθων µορφών
της νόσου και η εµφάνιση θεραπειών που στοχεύουν σε
παθογόνους µηχανισµούς ειδικούς για τη νόσο, οδη-
γούν σε µια νέα εποχή γενετικών µελετών στην κλινική
πράξη.1 Το πρώτο γονίδιο που ενοχοποιήθηκε για την
πρόκληση ιδιοπαθούς HCM ήταν το MYH7, το οποίο κω-
δικοποιεί τη βαριά αλυσίδα βήτα-µυοσίνης. Οι τεχνικές
προσδιορισµού αλληλουχίας υψηλής απόδοσης στα
µέσα της δεκαετίας του 2000 διευκόλυναν την αξιολό-
γηση υποψηφίων γονιδίων σε µεγάλες οµάδες ασθενών
και µελέτες ολόκληρων εξωµάτων, οδηγώντας στην ανα-
κάλυψη παραλλαγών σε γονίδια µη σαρκοµερίου µε µέ-
τρια έως ισχυρή συσχέτιση µε τη HCM.2

Ο γενετικός έλεγχος συνιστάται στη διάγνωση και τον
έλεγχο ασθενών µε HCM. Η χρησιµότητα του γενετικού
ελέγχου είναι ακόµη µεγαλύτερη όταν υπάρχει προγνω-
στικό όφελος για την οικογένεια του ασθενούς και τον
προσδιορισµό του κινδύνου ανάπτυξης HCM.3 Η συ-
χνότητα του προσυµπτωµατικού ελέγχου εξαρτάται από
την ηλικία και θα πρέπει να είναι πιο συχνή κατά την εφη-
βεία και την πρώιµη ενήλικη ζωή και κάθε 3-5 χρόνια αρ-
γότερα στην ενήλικη ζωή. Σε µια πρόσφατα
δηµοσιευµένη κοόρτη που περιελάµβανε ενήλικες στην
αρχή της παρακολούθησης, η διείσδυση της νόσου σε
χρονικό διάστηµα 10-15 ετών ήταν σηµαντική (46%), µε
το ανδρικό φύλο και το παθολογικό ΗΚΓ να σχετίζονται
µε υψηλότερη διείσδυση.1 Στο πλαίσιο αναπαραγωγικής
ιατρικής, ο εντοπισµός µιας παθογόνου παραλλαγής επι-
τρέπει τον προεµφυτευτικό γενετικό έλεγχο (PGT), µε
στόχο τη δηµιουργία εµβρύων µέσω εξωσωµατικής γο-

νιµοποίησης επιλέγοντας εκείνα που δεν φέρουν την πα-
θογόνο παραλλαγή για επακόλουθη εµφύτευση και εγ-
κυµοσύνη.4 Ο επιβεβαιωτικός γενετικός έλεγχος είτε
κατά τη διάρκεια της εγκυµοσύνης (δειγµατοληψία χο-
ριακής λάχνης ή αµνιοπαρακέντηση) είτε µετά τον το-
κετό συνιστάται συνήθως για την επιβεβαίωση του
πραγµατικού γονότυπου.
Ο γενετικός έλεγχος προσφέρει σηµαντική διαγνωστική
και προγνωστική αξία στη διαχείριση της HCM, τόσο για
τον εντοπισµό ατόµων υψηλού κινδύνου αλλά και την
εξατοµίκευση των θεραπειών. Παράλληλα, οι νέες θε-
ραπείες υπόσχονται µια νέα εποχή για την αντιµετώπιση
της νόσου, ενώ η κατανόηση της αλληλεπίδρασης γονι-
δίων και περιβαλλοντικών παραγόντων ανοίγει τον
δρόµο για πιο σύνθετα µοντέλα πρόβλεψης.
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Η γενετική στην υπερτροφική μυοκαρδιοπάθεια. 
Σύγχρονες προσεγγίσεις
ΓΕΩΡΓΙΟΣ κΟχΙαδακηΣ
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