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ABSTRAK

Kardiomiopati hipertrofi (HCM) adalah kelainan genetik miosit jantung yang mengakibatkan
hipertrofi ventrikel kiri, fibrosis dan hiperkontraktilitas jantung. Kelainan ini diduga akibat mutasi gen
sarkomer dominan autosomal. dan merupakan penyebab kematian mendadak paling sering pada usia
muda. Berdasarkan data ekokardiografi yang berasal dari Amerika Serikat teridentifikasi sebanyak
0.2% dari keseluruhan populasi menderita kardimiopati hipertrofi. Penelitian ini menggunakan
pendekatan tinjauan literatur dengan mengumpulkan data dari basis data online seperti PubMed,
ScienceDirect, MDPI, dan Google Scholar. Tinjauan literatur ini secara komprehensif membahas
definisi, etiologi, epidemiologi, faktor risiko, patofisiologi, diagnosis, tatalaksana, komplikasi dan
prognosis kardiomiopati hipertrofi.

Kata kunci : EKG, kardiomiopati hipertrofi, Left Ventricle Outflow Tract, mutasi gen

ABSTRACT

Hypertrophic cardiomyopathy (HCM) is a genetic disorder of cardiac myocytes that results in left
ventricular hypertrophy, fibrosis and cardiac hypercontractility. This disorder is thought to be due to
autosomal dominant sarcomere gene treatment. and is the most common cause of sudden death at a
young age. Based on echocardiography data from the United States, it was identified that 0.2% of the
total population suffers from hypertrophic cardiomyopathy. This study uses a literature observation
approach by collecting data from online databases such as PubMed, ScienceDirect, MDPI, and
Google Scholar. This literature review comprehensively discusses the definition, etiology,
epidemiology, risk factors, pathophysiology, diagnosis, management, complications and prognosis of
hypertrophic cardiomyopathy.

Keywords : EKG, hypertrophic cardiomyopathy, Left Ventricle Outflow Tract, gene mutation
PENDAHULUAN

Kardiomiopati hipertrofi (HCM) adalah kelainan genetik miosit jantung yang
mengakibatkan hipertrofi ventrikel kiri, fibrosis dan hiperkontraktilitas jantung (Ommen et
al., 2020). Kelainan ini diduga akibat mutasi gen sarkomer dominan autosomal dan
merupakan penyebab kematian mendadak paling sering pada usia muda. Kardiomiopati
hipertrofi dihubungkan dengan mutasi dari salah satu gen pengkode protein sarkomer
jantung, Z-disk, dan protein pengontrol kalsium. Gen yang paling umum dikaitkan adalah
rantai berat b-myosin (MYH7) dan miosin mengikat protein C (MYBPC3) (Antunes &
Scudeler, 2020) Pasien dengan kardiomiopati hipertrofi dapat menunjukkan salah satu atau
lebih gejala yaitu obstruksi Left Ventricle Outflow Tract, disfungsi diastolik, iskemia
miokardium, dan mitral regurgitasi (Marian & Braunwald, 2017). Berdasarkan data
ekokardiografi yang berasal dari Amerika Serikat teridentifikasi sebanyak 0.2% dari
keseluruhan populasi menderita kardimiopati hipertrofi (Tuohy et al., 2020). Tinjauan
literatur ini secara komprehensif membahas definisi, etiologi, epidemiologi, faktor risiko,
patofisiologi, diagnosis, tatalaksana, komplikasi dan prognosis kardiomiopati hipertrofi.
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METODE

Penelitian ini menggunakan metode literature review untuk mengkaji dan menganalisis
artikel yang relevan dengan topik Kardiomiopati Hipertrofi. Sumber data dikumpulkan dari
literatur yang dicari menggunakan situs database online, seperti PubMed, Google Scholar,
MDPI, dan ScienceDirect. Pencarian literatur menggunakan kata kunci “Kardiomiopati
Hipertrofi”, “Pathophysiology of Hypertrophic Cardiomyopathy”, “Etiology and Risk Factor
of Hypertrophic cardiomyopathy”, and Treatment of Hypertrophic cardiomyopathy” dan
memilih artikel yang memiliki bahasan pokok relevan dengan subjek yang diteliti, serta

mengambil artikel terbaru yang diterbitkan antara tahun 2012 dan 2024.
HASIL DAN PEMBAHASAN

Etiologi

Kardiomiopati hipertrofi dihubungkan dengan mutasi dari salah satu gen pengkode
protein sarkomer jantung, Z-disk, dan protein pengontrol kalsium. Gen yang paling umum
dikaitkan adalah rantai berat b-myosin (MYH7) dan miosin mengikat protein C
(MYBPC3)(Antunes & Scudeler, 2020). Suatu diagnosis yang telah dilakukan pada
kelompok keluarga dengan HCM, sebagian besar tidak menunjukkan adanya mutasi gen
sarkomer jantung. Pemeriksaan gen yang telah dilakukan pada kelompok tersebut tidak dapat
menunjukkan adanya varian mutasi sarkomer jantung yang menjadi penanda hubungan
genetik dengan penyakit HCM (Maron, Desai, Nishimura, Spirito, Rakowski, Towbin,
Rowin, et al., 2022). Pengamatan ini menunjukkan bahwa ada mekanisme patofisiologis lain
yang mungkin bertanggung jawab atau berkontribusi pada ekspresi fenotipik pada yang
terpengaruh ini pasien dengan HCM. Meskipun demikian, resiko terkena penyakit HCM
tinggi pada pasien yang anggota keluarganya memiliki varian patogenik (Ommen et al.,
2020)

Epidemiologi

Berdasarkan data ekokardiografi yang berasal dari Amerika Serikat teridentifikasi
sebanyak 0.2% dari populasi keseluruhan menderita kardimiopati hipertrofi (Tuohy et al.,
2020). Hal ini dapat diasumsikan sebanyak 500.000 orang kemungkinan memiliki
kardimiopati hipertrofi. Kardiomiopati hipertrofik paling banyak ditemukan pada atlet muda
yang meninggal secara mendadak selama aktivitas fisik yang kuat.Dengan kejadian sekitar 1
dari 500 populasi umum (Lilly, 2019). Penelitian yang dilakukan di Amerika Utara, Asia,
Afrika dan Eropa menunjukan bahwa prevalensi kardiomiopati hipertrofik ini tidak dapat
dijelaskan dalam kisaran 0,02-0,23% pada orang dewasa.Pasien dengan usia dibawah 25
tahun yang terdiagnosis kardiomiopati hipertrofi lebih sedikit dibandingkan usia
lainnya.Menurut pendaftar pediatrik, prevalensi kardiomiopati hipertrofik pada anak anak
belum diketahui, tetapi sebuah studi melaporkan bahwa kejadian tiap tahunnya mencapai 0,3
hingga 0,5 per 100.00013,14 penduduk.Penyakit ini paling sering ditularkan sebagai sifat
autosomal dominan dan penelitian melaporkan bahwa laki-laki lebih banyak terdiagnosa
kardiomiopati hipertrofik daripada perempuan. Pernyataan mengenai penelitian ini belum
dapat dijelaskan, tetapi biasanya mungkin terjadi pada strategi skrining serta pengubah
genetik dan hormonal (Elliott et al., 2014)

Faktor Risiko

Dalam Randomisasi Mendel pada penelitian (Harper et al., 2021) salah satu faktor risiko
dari Hipertrofi Kardiomiopati adalah peningkatan tekanan darah diastolic dengan
peningkatan satu standar deviasi dari tekanan darah diastolik akan meningkatkan risiko
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Hipertrofi Kardiomiopati menjadi 4 kali lipat. Tidak hanya itu, menurut studi observasional
diabetes tipe 2 dan obesitas akibat kurangnya aktivitas olahraga dapat menjadi faktor risiko
seseorang mengalami Hipertrofi Kardiomiopati.

Mutasi gen dapat menjadi menjadi salah satu faktor risiko pada 60% pasien dengan
kardiomiopati hipertrofi, kelainan disebabkan karena adanya suatu mutasi pada gen dengan
protein sarkomer yang diturunkan secara autosomal dominant dengan penetrasi yang
bervariasi dengan penyebab terbanyak adalah pada mutasi gen yang mengkode beta-myosin
heavy chain (MYH?7) dan myosin-binding protein C (MYBPC3). Sedangkan 5 - 10% pasien
dengan kardiomiopati hipertofi dapat disebabkan karena faktor risiko dari penyakit genetik
lainnya seperti penyakit Danon, sindroma Nooma, amyloidosis dan lain-lain (Harper et al.,
2021)

Patofisiologi

Terjadinya kardiomiopati hipertrofik dapat disebabkan oleh adanya obstruksi Left
Ventricle Outflow Tract (LVOT), disfungsi diastolik dan disfungsi mikrovaskular.
Kardiomiopati hipertrofik sendiri termasuk dalam penyakit obstruktif dimana terdapat 70%
dari pasien mengalami kecenderungan terjadinya gradien tekanan aliran ventrikel Kiri yang
dinamis sebesar >30 mmHg baik pada saat istirahat maupun latihan fisik (Andrianto &
Sukmawati, 2020)
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Gambar 1. Skema LVOT (Lilly, 2019)

LVOT dapat menyebabkan obstruksi dari sistolik yang terdapat di jantung (Marian &
Braunwald, 2017). Obstruksi jalur sistolik dikarenakan adanya pergerakan yang abnormal
dari katup mitral yang akan mengarah ke jalur keluar dari ventrikel kiri dimana terjadi
penonjolan dari septum. Fase kontraksi ventrikel, ejeksi darah menuju aorta lebih cepat dari
normal karena darah harus melewati jalur keluar yang dipersempit oleh septum yang
mengalami penebalan. Aliran tersebut akan menciptakan gaya venturi yang akan mendorong
katup mitral anterior ke arah mendekati septum saat terjadi kontraksi dan katup mitral
anterior akan bertemu dengan septum yang telah mengalami hipertrofi dan menyebabkan
obstruksi sementara yang terjadi pada aliran darah yang menuju aorta. Pada obstruksi sistolik
akan terjadi perbedaan gradien antara LV dengan jalur keluar bagian distal obstruksi.
Tekanan sistolik yang meningkat pada LV akan menyebabkan tekanan pada dinding jantung
meningkat dan akan terjadi peningkatan konsumsi oksigen yang ada di miokard jantung, dan
akan menyebabkan angina. Selain itu, obstruksi pada sistolik LV yang disebabkan oleh
abnormalitas pergerakan dari katup mitral anterior akan menyebabkan mitral regurgitasi
(Lilly, 2019).
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Diagnosis

Pasien dengan kardiomiopati datang dengan keluhan angina, diepneu, palpitasi,
intoleransi terhadap latihan fisik dan sinkop, namun bisa juga tanpa gejala sehingga dapat
menyebabkan sudden death. Penegakan diagnosis dilakukan melalui anamnesis, pemeriksan
fisik, dan pemeriksaan penunjang. Pada anamnesis penggalian Riwayat keluarga sangat
diperlukan, dikarenakan hipertrofik kardiomiopati dapat bersifat diturunkan (Maron, Desali,
Nishimura, Spirito, Rakowski, Towbin, Rowin, et al., 2022). Selain itu keluarga dengan
Riwayat salah satu anggotanya mendadak meninggal di usia <40 tahun perlu dicurigai. Pada
pemeriksaan fisik sering kali didapatkan pulsasi arteri yang cepat naik atau turun (jerky
pulse), murmur sistolik, trill pada batas kiri bawah sternum (Teekakirikul et al., 2019).
Berdasarkan  European Society of Cardiology merekomendasikan pemeriksaan
elektrokardiografi (EKG) standar 12 lead pada seluruh pasien dengan dugaan kardiomiopati
hipertrofik dan EKG ambulatoar selama 48 jam pada awal diagnosis klinis untuk mendeteksi
aritmia atrial dan ventricular. (Elliott et al., 2014)

Tatalaksana

Tujuan dari pengobatan kardiomiopati hipertrofik yaitu untuk mengurangi keparahan
gejala, komplikasi, mengurangi risiko dan kejadian kematian mendadak. Kematian mendadak
jarang terjadi pada pasien dengan usia muda (<30 tahun) dan dihubungkan dengan aktivitas
fisik yang berat. Kebanyakan dari pasien yang mengalami hal ini tidak menunjukan tanda dan
gejala sebelumnya. pasien akan mengalami takikardia ventrikuler primer atau fibrilasi
ventrikuler. Namun, kejadian ini dapat dicegah dengan pemasangan impantable cardioverter
defibrillator (ICD) (Tuohy et al., 2020). ICD memiliki fungsi tidak jauh berbeda dengan alat
pacu jantung (pacemaker). ICD merupakan sebuah alat yang ditanamkan pada jantung untuk
mengembalikan irama jantung yang tidak normal (Maron, Desai, Nishimura, Spirito,
Rakowski, Towbin, Dearani, et al., 2022).

Fibrilasi Atrial sering terjadi pada pasien dengan kardiomiopati hipertropik. Penanganan
fibrilasi atrial pada kardiomiotropi hipertropik yaitu strategi mengontrol ritme, kecepatan
serta pencegahan stroke. Pengobatan fibrilasi atrial pada kardiomiopati hipertropik yakni
pemberian Amiodaron dalam dosis rendah secara efektif mengurangi tingkat kekambuhan
fibrilasi atrial, tetapi memiliki efek samping yang membatasi penggunaan jangka panjang
terutama pada pasien usia muda. Beta bloker atau verapamil digunakan untuk strategi
pengendalian kecepatan. Untuk mencegah stroke tromboemboli dapat diberikan antikoagulan
pada pasien simptomatis dengan fibrilasi atrial lalu disesuaikan pada masing-masing pasien
serta mempertimbangkan risiko perdarahan (Andrianto & Sukmawati, 2020)

Pembedahan miektomi untuk pasien dengan kardiomiopati hipertrofi direkomendasikan
pada pasien dengan gagal jantung resisten obat (Tuohy et al., 2020). Operasi miektomi atau
surgical myectomy adalah perawatan operasi bedah jantung terbuka untuk pengangkatan
sebagian dari septum yang menghalangi aliran darah dari ventrikel kiri menuju aorta (Maron,
Desai, Nishimura, Spirito, Rakowski, Towbin, Dearani, et al., 2022). Prosedur pembedahan
yang sering dilakukan untuk obstruksi LVOT adalah miektomi septum ventrikel (prosedur
Morrow). Lebih dari 90% kasus dapat dikurangi gradien tekanan dari LVOT dengan
menggunakan prosedur pembedahan. Komplikasi yang utama terjadi yaitu blok nodus AV,
defek septum interventrikuler serta regurgitasi aorta. Namun, telah diamati komplikasi jarang
didapatkan di pusat-pusat yang melakukan operasi yang dipandu dengan Ekokardiografi
Transesofagus Intra Operatif serta memiliki tingkat kematian 1% (Andrianto & Sukmawati,
2020)
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Komplikasi

Salah satu komplikasi kardiomiopati hipertrofik adalah stroke embolik. Stroke embolik
ini biasa terjadi pada keadaan fibrilasi atrium, terjadi pembesaran pada atrium kiri, dan usia
lanjut. Pada kasus kardiomiopati hipertrofik, stroke ini dapat terjadi pada ritme dengan sinus
normal, ukuran atrium Kiri normal, dan pada usia muda (Bhandari et al., 2019). Pasien HCM
dewasa yang memiliki faktor risiko tinggi seperti kematian mendadak yang telah definitif
atau kemungkinan besar kematian disebabkan oleh HCM pada orang tua dan saudara
kandung atau kerabat dekat pada usia < 50 tahun, hipertrofi LV masif > 30 mm di setiap
segmen LV, riwayat sinkop berulang selama 6 bulan terakhir, adanya aneurisma apikal LV
independen dari ukurannya, dan penurunan fungsi sistolik LV (EF<50%) sangat besar
kemungkinan mengalami Sudden Cardiac Death (SCD) (Park, 2023)

Prognosis

Studi jangka panjang telah menunjukkan bahwa keparahan keterlibatan kardiovaskular
dikaitkan dengan tingkat kelangsungan hidup yang lebih rendah, dengan risiko kematian yang
lebih tinggi pada pasien yang lebih muda dari 2 tahun dan remaja (Lioncino et al., 2022).
Perjalanan klinis kardiomiopati hipertrofik bervariasi dan dapat tetap stabil selama dalam
jangka waktu yang lama. Dengan perkembangan modalitas diagnostik dan terapi yang
semakin baik, pasien dengan kardiomiopati hipertrofik dapat memiliki kualitas hidup yang
lebih baik dan harapan hidup lebih panjang. Namun pada pasien dengan faktor risiko seperti
adanya riwayat keluarga dengan kematian usia muda, sinkop berulang, ketebalan dinding
septum > 30 mm atau fenotip genetik dengan risiko kematian dini dapat memberikan
prognosis yang buruk. Risiko terjadinya SCD (Sudden Cardiac Death) sekitar 5%. Kejadian
SCD sering terjadi pada penderita < 30 tahun (usia muda), sementara pada penderita usia
lanjut (> 65 tahun) jarang terjadi (Robyns et al., 2018)

KESIMPULAN

Kardiomiopati hipertrofik (HCM) adalah kelainan genetik miosit jantung yang
mengakibatkan hipertrofi ventrikel kiri, fibrosis dan hiperkontraktilitas jantung. Kelainan ini
diduga akibat mutasi gen sarkomer dominan autosomal dan merupakan penyebab kematian
mendadak paling sering pada usia muda. Penegakan diagnosis dapat dilakukan melalui
anamnesis, pemeriksaan fisik, dan pemeriksaan penunjang seperti EKG dan ekokardiografi.
Pencegahan komplikasi kardiomiopati lebih lanjut seperti kematian mendadak dapat
dilakukan melalui tindakan preventif primer berupa Implantable Cardioverter Defibrillator
(ICD).
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