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Abstract
Heart failure is a widely spread clinical and economic problem and a cause of very high
morbidity and mortality. Heart failure can be caused by well known factors (secondary cardio-
myopathy) or unknown ones (primary cardiomyopathy). Thanks to the technological develop-
ment it is possible to name the causes of cardiomyopathy so for described as primary. One of
the causes that can lead to primary cardiomyopathy development is the abnormality in
cardiomyocyte proteins, namely proteins of cytomembrane (sarcoglycan, dystrophin), proteins
of cytoskelet on (desmin, tubulin) and sarcomer (actin, myosin, tropomyosin I, T, C). (Folia
Cardiol. 2005; 12: 803–810)
heart failure, cardiomyopathy, cardiomyocyte proteins

Wstęp

Niewydolność serca nadal jest znaczącym prob-
lemem klinicznym i ekonomicznym związanym
z bardzo wysoką zachorowalnością i śmiertelnością.
Odsetek osób przeżywających po postawieniu takiej
diagnozy zmniejsza się znacząco wraz ze wzrostem
stopnia zaawansowania choroby ocenianej według
klasyfikacji New York Heart Association (NYHA).
Spośród chorych zakwalifikowanych do I–II klasy
według NYHA okres 4 lat przeżywa 65%, a spośród
pacjentów zaliczonych do IV klasy jedynie 50%
przeżywa okres 1 roku [1].

Do niewydolności serca może prowadzić np.
choroba niedokrwienna serca, nadciśnienie tętnicze,
wady zastawkowe, procesy zapalne, nadczynność
tarczycy lub zaburzenia hormonalne. Stosując kla-
syczne techniki diagnostyczne, czyli badanie EKG,
ECHO, koronarografię czy biopsję mięśnia serco-
wego z tradycyjną oceną histopatologiczną niejed-
nokrotnie nie udaje się wyjaśnić przyczyny niewy-
dolności serca. Postępujący rozwój technik mole-
kularnych pozwala na dokładniejszą diagnostykę
chorych z zaburzeniami mięśnia sercowego poprzez
umożliwienie oceny funkcji i aktywności składo-
wych jego komórek [2]. Badania te pozwalają okre-
ślić patologię zarówno w białkach czynnościowych
i strukturalnych kardiomiocytów, jak i umożliwiają
wykazanie nieprawidłowości genetycznych. Dzięki
temu coraz częściej możliwe jest wyjaśnienie przy-
czyny w przypadkach tzw. pierwotnej kardiomiopatii.

Dominującą cechą kardiomiopatii pierwotnej
jest nieprawidłowa funkcja mięśnia sercowego, któ-
rej nie można wytłumaczyć na podstawie znanych
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przyczyn, takich jak nadciśnienie lub wady zastaw-
kowe. Natomiast w kardiomiopatiach wtórnych (np.
kardiomiopatia niedokrwienna, zastawkowa, nadciś-
nieniowa czy zapalna) znany jest czynnik wywołu-
jący uszkodzenie mięśnia sercowego, a w obrazie
klinicznym dominują objawy podobne do obserwo-
wanych w kardiomiopatiach pierwotnych [3].

Postęp w diagnozowaniu niewydolności serca
jest tak szybki, że obecnie pojawiają się sugestie,
aby stworzyć nową klasyfikację kadiomiopatii,
uwzględniającą zaburzenia molekularne. Przyjmu-
jąc takie ujęcie, można mówić o kardiomiopatiach
spowodowanych zaburzeniami w obrębie cytoszkie-
letu, sarkomeru lub kanałów jonowych kardiomio-
cytu [4] (tab. 1).

W aktualnej klasyfikacji (WHO, 1996) podzie-
lono kardiomiopatie pierwotne na kardiomiopatię
rozstrzeniową, przerostową, restrykcyjną oraz
arytmogenną dysplazję prawej komory [5].

Do najczęstszych kardiomiopatii należy kardio-
miopatia rozstrzeniowa. W ok. 50% przypadków
nadal nie udaje się ustalić przyczyny choroby [6].
W takiej sytuacji rozpoznaje się idiopatyczną kar-
diomiopatię rozstrzeniową (DCM, dilated cardiomy-
opathy). Jest ona najczęstszą przyczyną nagłej
śmierci sercowej lub przeszczepu serca. Może cha-
rakteryzować się izolowaną dysfunkcją mięśnia ser-
cowego lub dodatkowym zajęciem mięśni szkiele-
towych. Niejednokrotnie obserwuje się zaburzenia
przewodzenia pod postacią bloków przedsionkowo-
-komorowych lub dysfuncji węzła przedsionkowo-
-komorowego. U większości pacjentów DCM jest
wynikiem sporadycznej mutacji. W takim przypad-
ku rozpoznaje się tzw. „sporadyczną DCM”. Rodzin-
ne występowanie DCM stanowi 20–35% [6, 7]. De-
fekty genetyczne w DCM opisywano w obrębie
19 różnych genów kodujących białka sarkomeru:
aktyna, łańcuch ciężki b-miozyny, a-tropomiozyna,
troponina I, C i T, miozyna łącząca białko C, tinina,
teletonina, aktyna, białko LIM (tab. 2) [8].

Rzadziej występującą kardiomiopatią jest kar-
diomiopatia przerostowa (HCM, hypertrophic cardio-
myopathy). W jej przypadku dużo cześciej udaje się

wykazać nieprawidłowości genetyczne. Stwierdzo-
no ponad 240 mutacji w 11 genach kodujących biał-
ka sarkomeru w przypadku HCM. U 10% chorych
z HCM rozwija się następnie DCM. U takich pacjen-
tów stwierdza się częściej mutacje w obrębie ge-
nów dla troponiny T, łańcuchów ciężkich b-miozy-
ny, a-tropomiozyny, miozyny łączacej białko C, oraz
w mitochondrialnym genomie (tab. 2) [9].

Dwie kolejne kardiomiopatie: kardiomiopatia
restrykcyjna (RCM, restrictive cardiomyopathy) oraz
arytmogenna dysplazja prawej komory (ARVD,
arrythmogenic right ventricular dysplasia) poznano
w dużo mniejszym stopniu.

Kardiomiopatia restrykcyjna charakteryzuje
się uszkodzeniem funkcji rozkurczowej serca z za-
chowaną czynnością skurczową. Zmiany mogą
dotyczyć jednej lub obu komór. Charakterystyczne
zesztywnienie ścian może być spowodowane nacie-
kami, włóknieniem pierwotnym lub obserwowane
jako zjawisko wtórne w hemochromatozie, amylo-
idozie, sarkoidozie, sklerodermii, carcinoidzie, cho-
robie Gauchera czy Fabry’ego. Idiopatyczna RCM
niemal nie występuje rodzinnie, chociaż w kilku
przypadkach takie występowanie odnotowano.
Obserwowano wówczas autosomalny dominujący
lub recesywny sposób dziedziczenia. Dotychczas
udało się zidentyfikować mutacje jedynie w 2 ge-
nach kodujących białka, takich jak desmina i tropo-
nina I (tab. 2) [10].

Kardiomiopatia rozstrzeniowa, przerostowa
i restrykcyjna są zróżnicowane fenotypowo. Mogą
być to postacie izolowane, czyli z zajęciem jedynie
serca, postacie z zajęciem dodatkowo mięśni obwo-
dowych, mogą również objawiać się zaburzeniami
przewodzenia.

Ostatnią jednostką chorobową zaliczaną do kar-
diomiopatii pierwotnych jest arytmogenna dysplazja
prawej komory charakteryzująca się utratą miocytów
z powodu apoptozy i zastąpieniem ich komórkami
tłuszczowymi lub tłuszczowymi i fibroblastami. Pro-
ces chorobowy głównie dotyczy prawej komory,
może być ogniskowy lub rozproszony i prowadzić
ostatecznie do powiększenia jamy prawej komory

Tabela 1. Kardiomiopatie — propozycja kwalifikacji molekularnej

Table 1. Qualification of molecular cardiomyopathy proposals

Kardiomiopatia z powodu zaburzeń genetycznych Kardiomiopatia rozstrzeniowa, arytmogenna
w cytoszkielecie komórki (cytoszkieletopatia) dysplazja prawej komory,
Kardiomiopatia z powodu zaburzeń w obrębie Kardiomiopatia przerostowa i restrykcyjna
sarkomeru (sarkomiopatia)
Kardiomiopatia z powodu zaburzeń w obrębie Zespół długiego i krótkiego QT, zespół Brugadów
kanałów jonowych (kardiomiopatia kanałów jonowych)
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ze scienieniem jej ścian. Szacuje się, że rodzinne
występowanie ARVD dotyczy mniej niż 30% przy-
padków i występuje przede wszystkim w przypad-
ku dziedziczenia autosomalnego dominującego [11].
Dużo rzadziej obserwuje się dziedziczenie autoso-
malne recesywne, któremu zwykle towarzyszy ro-
gowacenie skóry w obrębie dłoni i stóp oraz zmato-
wienie i uszkodzenie struktury włosa (choroba Na-
xosa). Nieprawidłowości w tej jednostce głównie
dotyczą białek, takich jak: desmina, dystrofina,
g-sarkoglikan i plakogloin (tab. 2) [11, 12].

Elementy kurczliwe kardiomiocytu

Kardiomiocyty są głównym składnikiem masy
serca, mimo że stanowią jedynie 30% komórek bu-
dujących serce. Ich podstawową funkcją jest regu-
lacja skurczu i rozkurczu mięśnia sercowego.

Cechą wspólną wszystkich kardiomiopatii jest
zaburzona kurczliwość komórek miokardium. Nie-
prawidłowości mogą dotyczyć jedynie fazy skurczu
lub fazy rozkurczu, nierzadko jednak obejmują oby-
dwie składowe, szczególnie u chorych z zaawanso-
waną niewydolnością serca.

Dwoma podstawowymi białkami odgrywającymi
główną rolę w cyklu skurczowo-rozkurczowym serca
są miozyna i aktyna. Towarzyszą im inne białka regu-
latorowe, takie jak tropomiozyna, troponiny C, T i I,
charakteryzujące się istotną rolą w wywoływaniu
skurczu. Jednak okazuje się, że równie ważne jest
białko C łączące miozynę i białko LIM, których zna-
czenia dotychczas nie rozpatrywano. Ponadto coraz
częściej stwierdza się, że kluczowe w wywoływaniu
zaburzeń kurczliwości są nieprawidłowości nie tylko
w obrębie aktyny czy miozyny, ale także patologie
w obrębie pozostałych białek związanych bezpośred-
nio lub pośrednio z aparatem kurczliwym serca, np.
zaburzenia dotyczące białka C łączącego miozynę już
są wystarczające dla wywołania kardiomiopatii.

Jeszcze ciekawszym zagadnieniem jest wpływ
białek strukturalnych na funkcję aparatu kurczliwe-
go. Do podstawowych białek w tej grupie można za-
liczyć desminę lub tytynę. Szczególnie istotne wy-
dają się zaburzenia w obrębie desminy, które mogą
wpływać na funkcje aparatu kurczliwego na różnym
poziomie komórkowym. Nie bez znaczenia pozostają
również białka wchodzące w skład błon komórko-
wych jak g-sarkoglikan czy dystrofina (ryc. 1).

Tabela 2. Zaburzenia w obrębie białek prowadzące do rozwoju kardiomiopatii

Table 2. Abnormalities in proteins leading to cardiomyopathy development

Gen Białko DCM HCM RCM ARVD

TNNT2 Troponina T + + – –
TNNT1 Troponina C – + – –
TNNT3 Troponina I – + + –
TTN Tytyna + + – –
SGCD d-sarkoglikan + – – –
DES Desmina + – + +
VCL Metawinculina + – – –
MYBPC3 Białko C łączące miozynę + + – –
MYH7 Łańcuch ciężki b miozyny + + – –
ACTC Aktyna + + – –
TPM1 Tropomiozyna + + – –
LMNA Laminy A i C + – – –
DMD Dystrofina + – _ +
G4.5 Tafazyna + – – –
TEL Teletonina + – – –
CLP Białko LIM – + – –
MYL2 Regulatorowy łańcuch lekki miozyny – + – –
PRKAG2 AMP — białko aktywujące kinezę – + – –
MYL3 Łańcuch lekki miozyny – + – –
JUP Plakoglobina – – – +

g-sarkoglikan – – – +

DCM (dilated cardiomyopathy) — idiopatyczna kardiomiomatia rozstrzeniowa; RCM (restrictive cardiomyopathy) — kardiomiopatia restrykcyjna; HCM
(hypertrophic cardiomyopathy) — kardiomiopatia przerostowa; ARVD (arrythmogenic right ventricular dysplasia) — arytmogenna dysplazja prawej
komory
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Miozyna, aktyna i białka regulatorowe
kardiomiocytu

Miozyna
Jest białkiem o cząsteczce długości ok. 200 nm

i średnicy około 3 nm. Składa się ono z 2 łańcuchów
polipeptydowych, nazwanych łańcuchami ciężkimi,
które tworzą a-helisę (meromiozyna lekka), oraz
2 par łańcuchów lekkich. Każdy łańcuch ciężki za-
kończony jest strukturą mającą postać „główki”. Mi-
krocząstka ma zatem 2 „główki” wykazujące aktyw-
ność ATP-azy oraz wiążące aktynę F. Każdy mono-
mer miozyny składa się z meromiozyny lekkiej
i meromiozyny ciężkiej (2 pary łańcuchów lekkich
oraz dwóch „główek”). Dotychczas w pełni nie po-
znano roli łańcuchów lekkich w regulacji skurczu.
Wydaje się, że łańcuch lekki miozyny (MLC-1
— położony bliżej główki miozyny) odgrywa rolę
w blokowaniu skurczu poprzez reakcję z aktyną, zaś
MLC-2 jest potencjalnym miejscem fosforylacji
w odpowiedzi na stymulację b-adrenergiczną. Wia-
domo, że należą one do rodziny białek wiążących
wapń, do której zalicza się troponinę C [13].

Mikrocząstki miozyny układają się w pęczki,
wytwarzając miofilamenty grube zwane prążkiem A
(anizotropowym) [14].

Aktyna
Aktyna stanowi do 20% białek komórek mięś-

niowych, a także niemięśniowych. Filamenty akty-
nowe oprócz funkcji podporowych dla wielu orga-
nelli tworzą wspólnie z miozyną elementy kurczli-
we odpowiedzialne za różne rodzaje aktywności
ruchowej komórek. W komórce występuje w dwóch
postaciach — jako aktyna globularna (aktyna G), bę-
dąca polipeptydem o masie cząsteczkowej 43 kD lub
polimeryzuje, tworząc łańcuchy polipeptydowe
aktyny fibrylarnej (aktyny F). Polimeryzacja akty-
ny wymaga obecności ATP oraz jonów K+ i Mg2+.
Dwa łańcuchy polipeptydowe okręcają się wokół sie-
bie, tworząc cienki miofilament o średnicy 5–8 nm.
Filamenty aktynowe cechuje biegunowość, wynika-
jąca z polarności monomerów G-aktyny, które po-
limeryzując, łączą się w sposób uporządkowany
(„ogon” do „głowy”). Na całej długości filamentu
cienkiego rozmieszczone są kompleksy troponinowe

Rycina 1. Lokalizacja białek wpływających na rozwój kardiomiopatii rozstrzeniowej w kardiomiocycie; I — prążek
izotropowy; A — prążek anizotropowy; M — prążek M; Z — prążek Z

Figure 1. Localization of cardiomyocyte proteins and their influence on the progress of dilated cardiomyopathy;
I — isotropic band; A — anisotropic band; M — line M; Z — disc Z



807

A. Pawlak i wsp., Zaburzenia w białkach kardiomiocytu

www.fc.viamedica.pl

w odstępach wynoszących 40 nm [15]. Miofilamen-
ty cienkie wiążą się z prążkiem Z, odchodząc pro-
stopadle od jego powierzchni i tworzą prążek I (izo-
tropowy) (ryc. 2).

Do tej grupy można zaliczyć również białka re-
gulatorowe, takie jak:
— troponina — białko kompleksowe globularne,

wiążące się z tropomiozyną i aktyną F; kompleks
składa się z 3 jednostek: C — wiążącej Ca2+,
I — hamującej wiązanie aktyny F do miozyny,
T — wiążącej się z tropomiozyną [16];

— tropomiozyna — białko włóknikowe składające
się z 2 łańcuchów polipeptydowych, zwiniętych
dookoła siebie i tworzących helisę o długości
ok. 40 nm i średnicy ok. 2 nm; w stanie rozkur-
czu znajduje się nieco poniżej spiralnego rowka
miofilamentu cienkiego (ryc. 3).

Powyższe białka są ścisłymi elementami two-
rzącymi aparat kurczliwy. Prawidłowe ich funkcjo-
nowanie nie byłoby możliwe bez udziału innych bia-
łek, powodujących prawidłowe zakotwiczenie bia-
łek kurczliwych w komórce, utrzymujących
prawidłowe kształty błony komórkowej czy jądro-
wej, wreszcie bez białek odpowiedzialnych za pra-
widłowy poziom energetyczny w komórce niezbęd-
ny do wygenerowania efektywnego skurczu. Do
tych białek zalicza się:
— tytynę — olbrzymie białko ciągnące się od li-

nii Z w głąb filamentu grubego; w pobliżu środ-
ka filamentu grubego tytyna łączy się z miozyną
za pośrednictwem białka C, wiążącego miozy-
nę (MyBPC), a w pobliżu linii Z — z filamen-
tem cienkim za pośrednictwem połączeń tyta-
nowo-aktynowych [17];

— desminę — należącą do rodziny włókien po-
średnich (IF, intermediate filament); do tej gru-
py zalicza się ponad 60 różnych białek; podzie-
lono je na 6 różnych typów na podstawie ho-
mologii sekwencji aminokwasów [18]; mają one
względnie trwałą, włóknistą strukturę i są
z reguły umiejscowione w tych częściach ko-
mórki, które narażone są na działanie sił me-
chanicznych np. wzdłuż wypustek komórek
nerwowych, w obrębie desmosomów przylega-
jących do siebie komórek nabłonkowych oraz
hemidesmosomów, we włosach i w paznok-
ciach, a także w pobliżu błony granicznej Z
w mięśniach; głównym IF w mięśniach jest de-
smina, która stanowi około 2% masy mięśnio-
wej komórki.
Desmina jest białkiem o masie cząsteczkowej

53 kDa, zbudowanym z 476 aminokwasów. Podjed-
nostką budowy desminy jest monomeryczny pep-
tyd składający się z domeny środkowej oraz dwóch
zmiennych globularnych domen C- i N-końcowych
[19]. Centralne domeny są odpowiedzialne za poli-
meryzację poprzez boczne przyłączenie. Nadal nie
poznano dokładnej struktury filamentu.

Desmina łączy się z innymi IF, tworząc we-
wnątrz cytoplazmatyczną sieć utrzymującą relacje
między apratem kurczliwym a innymi elementami
strukturalnymi komórki (np. przyłącza miofibrylle
do sarkolemmy i do otoczki jądra). W komórkach
serca szczególne wiele jej występuje w okolicach
prążka Z, nieco mniej wokół jądra i mitochondriów
oraz pod błoną komórkową — w kastomerach. Zbu-
dowane z kilku białek kastomery są miejscami,
w których filamenty pośrednie i aktyna łączą się
z błoną komórkową. Desminowa sieć włókien po-
średnich zależy od połączenia z małym białkiem
opiekuńczym a b krystaliną [20].

I

A
M

Z

Rycina 2. Budowa sarkomeru — zdjęcie z mikroskopu
elektronowego; I — prążek izotropowy; A — prążek
anizotropowy; M — prążek M; Z — prążek Z

Figure 2. The ultrastructure of the sarcomer — image
by elektron microscopy; I — isotropic band; A — aniso-
tropic band; M — line M; Z — disc Z

Troponina I

Aktyna

Troponina TTroponina C

Miozyna

Łańcuch lekki miozynyŁańcuch ciężki miozynyb

Białko C
wiążące miozynę

Rycina 3. Budowa aparatu kurczliwego kardiomiocytu

Figure 3. The structure of the contractile apparatus in
cadiomyocyt
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Desmina łaczy się z kompleksem błonowym
bezpośrednio i pośrednio. Pośrednio przez białka
syncoilin, desmulin, synemin, a bezpośrednio przez
spektrynę, ankirynę, nebulinę i skemielinę. Są to
białka również należące do grupy IF [21].

Desmina występuje w mięśniach szkieleto-
wych, gładkich oraz w mięśniu sercowym we wcze-
snym okresie ich formowania. Wewnątrzkomórko-
we rozłożenie desminy zmienia się w czasie rozwoju
— od włókien grubych rozciągniętych przez całą
komórkę, do rozproszonych połączeń z linią Z.
Fizjologicznie zwiększone stężenie desminy obserwu-
je się we włóknach układu bodźco-przewodzacego.

W 1989 r. Capetenaki opisał gen dla desminy.
Modele zwierzęce pozbawione genu dla desminy uzy-
skano po raz pierwszy w 1996 r. (Paulin i Capetenaki).
Białko to jest kodowane przez pojedynczy gen (DES)
zlokalizowany na chromosomie 2 (prążek 3, podprą-
żek 5). Składa się z 9 egzonów. Mutacje w egzonach
5 i 6 są najbardziej krytyczne. Zebrane dane wskazują,
że w pojedynczych przypadkach zaburzenia w obrębie
chromosomu 10 i 12 wiązały się z osłabieniem i kar-
diomiopatią oraz z obecnością depozytów wybarwiają-
cych się barwieniem na desminę [22, 23] (ryc. 4).

Nadal do końca nie wyjaśniono roli desminy
w komórce. Przypisuje się jej funkcje mechaniczną,
strukturalną i regulatorową [32].

Białko g-sarkoglikan jest przezbłonową gliko-
proteiną, jedną z czterech (abgd) wchodzących
w skład kompleksu sarkoglikanu. Kompleks sarko-
glikanu łączy się z dystrofiną, tworząc przezbłono-
wy kompleks glikoproteinowy. Białko to występu-
je w mięśniach poprzecznie prążkowanych i gład-
kich, jednak w najwyższym stężeniu w mięśniu
sercowym. Mutacje w genie dla sarkoglikanu powo-

dują rozwój DCM, która jest dziedziczona w sposób
autosomalny dominujący i przyczynia się do wystą-
pienia nagłej śmierci u osób w młodym wieku.

Dystrofina jest dużym białkiem cytoszkieletu
komórki, występującym w mięśniach szkieletowych,
gładkich, mięśniu sercowym oraz mózgu. Łączy się
ona z aktyną oraz z glikoproteinowym kompleksem
obecnym w błonie komórkowej. Uważa się, że jest
odpowiedzialna za prawidłową organizację wewnątrz-
komórkową, w tym stabilność błony. Gen dla dystro-
finy jest największym znanym genem. Nieprawidło-
wości w tym genie prowadzą do wystąpienia dystro-
fii Duchenna i Beckera, a w późniejszym okresie
choroby mogą przyczynić się do wystąpienia kardio-
miopatii z zaburzeniami przewodzenia [26].

Metawinkulina jest obecna w mięśniach szkie-
letowych, gładkich i mięśniu sercowym. W sercu
zlokalizowana jest pod błoną komórkową tworzącą
kastomer. Ponadto, łącząc się z aktyniną i aktyną,
tworzy sieć zespalającą cytoszkielet z błoną komór-
kową. Białko to jest również obecne we wstawkach
mięśnia sercowego. Brak metawinkuliny w komór-
ce przyczynia się do wystąpienia DCM, w której
obserwuje się zaburzenia w obrębie tego białka we
wstawkach mięśnia sercowego [25].

Laminy A/C — należące do IF — zlokalizowa-
ne są w otoczce jądrowej. Laminy A, C i B2 wystę-
pują w sercu. Nieprawidłowości w tym białku pro-
wadzą do rozwoju DCM z zaburzeniami przewodze-
nia w układzie bodźco-przewodzącym [27]. Mogą
także powodować wystąpienie miopatii szkieleto-
wych (m.in. dystrofia mięśniowa) [28].

Tafazyny to grupa białek o nieznanej funkcji,
których budowa nie przypomina innych białek.
W dużym stężeniu występuje w mięśniu sercowym

Rycina 4. Budowa cząsteczki desminy. a-helisa zbudowana z 303 aminkwasów otoczona globularnym N- i C-końcem
(„głowa”, „ogon”) [33]; a-helisa jest przerwana w kilku miejscach, przez co tworzy 4 segmenty 1A, 1B, 2A, 2B
połączone wstawkami aminokwasów niewchodzących w skład a-helisy. Segmenty 1A, 2B zawierają regiony charak-
terystyczne dla filamentów pośrednich [34–37]

Figure 4. The structure of desmin molecule. a-helical rod of 303 amino amid residues is flanked by globular N-, C- terminal
(„head” and „tail”) structure [33]. a-helical rod is divided in several places resulting in four consecutive segments
1A, 1B, 2A, 2B connected by short non-a-helical amino acids. Segments 1A, 2B contain regions highly conserved
among intermediate filaments [34–37]
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oraz mięśniach szkieletowych. Mutacje genu powo-
dują powstanie zespołu Barth’s charakteryzujące-
go się wystąpieniem DCM, a następnie miopatii
szkieletowej, neutropenii, nieprawidłowości w ob-
rębie mitochondriów, polegających na nieprawidło-
wym ułożeniu grzebieni mitochondrialnych i obec-
ności ciałek wtrętowych [29].

Białko LIM jest obecne w życiu płodowym i peł-
ni rolę regulatora różnicowania mięśniowego. Łączy
się z aktyną i prążkiem Z. Nieprawidłowości w obrę-
bie tego białka obserwowano u chorych z HCM [30].

Plaktoglobina jest kluczową składową desmo-
somów i obwódek przylegania w sercu, skórze i wło-
sach. Łącząc się z desmogleiną — jednym z przez-
błonowych białek desmosomalnych — tworzy kom-
pleks kadherynowo-kateninowy, co prawdopodobnie
jest istotne w tworzeniu adhezji międzkomórkowej
i sygnalizacji pomiędzy komórkami. Delecję tego
genu stwierdza się u członków rodzin z dziedziczoną
w sposób autosomalny recesywny arytmogenną
dysplazją prawej komory serca [31].

Podsumowanie

Prawidłowa funkcja mięśnia sercowego zależy
od odpowiednich reakcji w obrębie wielu wchodzą-

cych w jego skład białek, a nie tylko, jak dotychczas
sądzono, białek tworzących aparat kurczliwy (mio-
zyna, aktyna). Białka te tworzą w komórce sieć,
która wzajemnie na siebie oddziałuje. Patologia
w obrębie jednego białka zaburza prawidłowe funk-
cjonowanie pozostałych białek, a w konsekwencji
czynność komórek mięśnia sercowego. Obecnie
wydaje się, że wiele różnych czynników (takich jak
niedokrwienie, zapalenie, mutacje, zaburzone trans-
lacje białek) w konsekwencji powoduje nieprawi-
dłową funkcję białka kardiomiocytu.

Obecnie identyfikacja poszczególnych białek
pozostaje głównie w strefie zainteresowań labo-
ratoriów badawczych. Jednak wydaje się, że w naj-
bliższym czasie będzie ona standardowo wykorzy-
stywana w praktyce klinicznej. Wskazuje na to
fakt, że pozwala wyjaśnić w wielu przypadkach
przyczynę niewydolności serca, w niektórych pa-
tologiach białkowych można już określić rokowa-
nie pacjenta lub też zapobiec poważnym powikła-
niom (poprzez uprzedzenie wystąpienia zaburzeń
np. układu bodźco-przewodzącego). Nie bez zna-
czenia pozostaje dynamiczny rozwój techniki mo-
lekularnej, który pozwala coraz skuteczniej, pre-
cyzyjniej i szybciej zidentyfikować patologie wew-
nątrzkomórkowe.

Streszczenie
Niewydolność serca nadal stanowi znaczący problem kliniczny i ekonomiczny związany
z bardzo dużą zachorowalnością i śmiertelnością. Niewydolność serca mogą wywoływać znane
czynniki, prowadzące do powstania kardiomiopatii wtórnej lub czynniki nieznane, powodują-
ce kardiomiopatię pierwotną. Dzięki rozwojowi techniki molekularnej możliwe staje się okre-
ślenie przyczyn kardiomiopatii dotychczas określanych mianem pierwotnych. Jedną z takich
przyczyn są zaburzenia w obrębie białek kardiomiocytu, tworzących błonę komórkową (sarko-
glikany, dystrofina), cytoszkielet (desmina, tubulina) czy sarkomer (aktyna, miozyna, troponi-
na I, T, C). (Folia Cardiol. 2005; 12: 803–810)
niewydolność serca, kardiomiopatia, białka kardiomiocytu
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