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Streszczenie

Kardiomiopatia przerostowa jest uwarunkowanym genetycznie schorzeniem prowadzacym do przerostu miokardium.
Moze ona przybieraé réznorodny obraz kliniczny. Gtéwna przyczyna zgonu w grupie pacjentéw z tg chorobg jest nagta
Smierc sercowa. W ponizszym opisie przedstawiono zgodny ze stanowiskiem eksperckim American College of Cardiology
proces diagnostyczny niewydolnosci serca, prowadzacy do rozpoznania kardiomiopatii przerostowej oraz zakwalifikowa-
nia jej do nowo wyodrebnionej grupy HFpEF mimics, czyli chorob imitujacych niewydolnoS¢ serca z zachowana frakcjg

wyrzutowg lewej komory (HFpEF).

Stowa kluczowe: kardiomiopatia przerostowa, niewydolnos¢ serca, nagta Smier¢ sercowa, implantowalny

kardiowerter-defibrylator

Wstep

Kardiomiopatia przerostowa (HCM, hypertrophic cardio-
myopathy) jest schorzeniem, ktorego czestoS¢ wystepo-
wania u os6b dorostych wynosi miedzy 0,02 a 0,23%,
a jego etiologia ma tto genetyczne. Wytyczne Europejskiego
Towarzystwa Kardiologicznego (ESC, European Society
of Cardiology) definiujg HCM jako uwidocznione przy
uzyciu dowolnej metody obrazowania pogrubienie Sciany
lewej komory wynoszgce > 15 mm, ktérego nie mozna
wyttumaczyé wytgcznie jej nadmiernym obcigzeniem [1].
Patofizjologia HCM obejmuje poza przerostem miesnia
sercowego dysfunkcje rozkurczowa, niedomykalnosé
mitralng, niedokrwienie miokardium i — u czesci pacjen-
téw — zwezenie drogi odptywu lewej komory (LVOTO, left
ventricle outflow tract obstruction). Prezentacja kliniczna
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choroby moze przybieraé rézne formy, w zaleznoSci od do-
minujacego czynnika patofizjologicznego lub byé wynikiem
ich wzajemnego oddziatywania [2].

Zgodnie z tegorocznym stanowiskiem eksperckim Ame-
rykanskiego Kolegium Kardiologicznego (ACC, American
College of Cardiology) dotyczacym niewydolnoSci serca
z zachowang frakcja wyrzutowg lewej komory (HFpEF, he-
art failure with preserved ejection fraction), HCM nalezy
do wyréznionej po raz pierwszy grupy choréb imitujgcych
HFpEF (HFpEF mimics). HFpEF mimics oznacza pacjentow
z objawami klinicznymi niewydolno$ci serca (HF) i frakcja
wyrzutowg lewej komory (LVEF, left ventricular ejection
fraction) > 50% oraz pierwotng przyczyng HF pochodzenia
sercowego (kardiomiopatia naciekowa, HCM, wady zastaw-
kowe, choroby osierdzia) lub pozasercowego (choroby ne-
rek lub watroby) [3].
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Opisany przypadek przedstawiono w Swietle najbardziej
aktualnego stanu wiedzy.

Opis przypadku

SzeScdziesieciooSmioletnia pacjentka zostata przyjeta na
oddziat z powodu uczucia napadowego kotatania serca,
dusznosci wysitkowej oraz pogorszenia tolerancji wysitku.
Z wywiadu uzyskanego od pacjentki wynikato, ze jej objawy
wystepowaty od kilku miesiecy, a w ciggu ostatnich kilku
tygodni nasility sie. Pacjentka skarzyta sie rowniez na wyste-
powanie standw przedomdleniowych oraz epizoddw utraty
przytomnosci bez objawéw zapowiadajgcych.

Ponadto w wywiadzie odnotowano stan po tyroidekto-
mii oraz czeSciowej resekcji lewej nerki z powodu gruZlicy.

Przy przyjeciu pacjentke zakwalifikowano do klasy |l we-
dtug Nowojorskiego Towarzystwa Kardiologicznego. W bada-
niu przedmiotowym podczas ostuchiwania klatki piersiowej
styszalne byty przypodstawne trzeszczenia oraz obecne nie-
znaczne obrzeki konczyn dolnych do wysokosci kostek. Nie
zaobserwowano innych odchylen od stanu prawidtowego.

W badaniu rentgenowskim klatki piersiowej uwidocz-
niono powiekszenie sylwetki serca. W elektrokardiogra-
mie (EKG) spoczynkowym rejestrowano rytm zatokowy
0 czestosci 65/min, z cechami przerostu LV (Sw V3 + R
w aVL > 20 mm).

W badaniu echokardiografii przezklatkowej uwage zwra-
cat znacznego stopnia asymetryczny przerost miesnia LV,
zwlaszcza przypodstawnych segmentéw Sciany tylnej oraz
bocznej, gdzie grubos¢ miesnidwki osiggata 18 mm w roz-
kurczu. Nie zarejestrowano zwiekszonego gradientu $rod-
komorowego, ktéry w drodze odptywu lewej komory (LVOT,
left ventricle outflow tract) wynosit maksymalnie 10 mm
Hg, ani nieprawidtowego ruchu przedniego ptatka zastawki
mitralnej. Frakcja wyrzutowa lewej komory byta zachowana,
uwidoczniono natomiast Swiadczace o dysfunkcji rozkur-
czowej podwyzszone ciSnienie jej napetniania.

Wyniki wybranych badan laboratoryjnych przedstawio-
no w tabeli 1.

Z uwagi na wysuniete podejrzenie HCM, zgodnie z wy-
tycznymi ESC zdecydowano o wydtuzeniu monitorowania
czynno$ci serca metodg Holter EKG. W trwajacym 48 godzin
zapisie zarejestrowano rytm zatokowy o Sredniej czestosci
63/min, 13 epizodéw nieutrwalonego czestoskurczu komo-
rowego o maksymalnej czestosci 145/min (ryc. 1), a takze
kilkusekundowe epizody trigemini komorowej.

Wykonane podczas hospitalizacji badanie tomogra-
fii komputerowej tetnic wieficowych-uwidocznito brzezne
zZmiany miazdzycowe.

Na podstawie przeprowadzonej diagnostyki rozpoznano
niewydolno$¢ serca i zaplanowano pogitebienie diagnostyki
obrazowej. Wigczono beta-adrenolityk w dawce dostosowa-
nej do czestosci pracy serca, statyne, antagoniste recep-
tora mineralokortykoidowego oraz inhibitor kotransportera

Tabela 1. Wyniki wybranych badar laboratoryjnych

Cholesterol catkowity mmol/I 6,16
HDL mmol/I 1,34
Nie-HDL mmol/I 4,82
LDL mmol/I 4,28
Tréjglicerydy mmol/I 1,21
Na mmol/I 139,2
K mmol/I 4,66
Cl mmol/I 104,3
Wspdtczynnik przesaczania ml/min/1,72 m? 55,2
ktebuszkowego

Kreatynina umol/I 94,7
Mocznik mmol/I 5,8
N-koricowy propeptyd natriu- pg/ml 1778
retyczny typu B

CA125 U/mi 13
Ferrytyna ug/l 18,6
Kwas moczowy umol/I 417,8

HDL (high-density lipoprotein) — lipoproteiny o wysokiej gestosci; LDL (low-density lipoprotein) —
lipoproteiny o niskiej gestosci

sodowo-glukozowego 2. Zintensyfikowano leczenie obniza-
jace stezenie kwasu moczowego, a z powodu wspotistnie-
jacego niedoboru zelaza zastosowano wlew dozylny tego
pierwiastka. Wykonano réwniez badanie tomografii emisyj-
nej pojedynczego fotonu z wykorzystaniem kwasu 3,3-di-
fosfono-1,2-propanodikarboksylowego w celu wykluczenia
amyloidozy, uzyskujgc wynik negatywny.

W celu weryfikacji obrazu uzyskanego w badaniu
echokardiografii przezklatkowej oraz wykluczenia poten-
cjalnych choréb spichrzeniowych mogacych powodowac
przerost mieSnia sercowego zlecono wykonanie badania
rezonansu magnetycznego serca (CMR, cardiac magnetic
resonance). Pogrubienie miokardium uwidoczniono w ob-
rebie segmentdw podstawnych Sciany przedniej do 17 mm,
Sciany bocznej do 20 mm oraz dolnej do 15 mm, nato-
miast w segmentach Srodkowych Scian przedniej, dolnej
oraz przegrody miedzykomorowej do 13 mm. W obrebie po-
grubiatych segmentéw LV zlokalizowane byty SrédSciennie
punktowe oraz linijne ogniska wzmozonego gromadzenia
Srodka kontrastowego Swiadczace o wystapieniu zwtok-
nienia. Oceniona podczas badania LVEF wyniosta 70%.
Opisano réwniez podzastawkowe zwezenie w drodze od-
ptywu prawej komory wynikajgce z okreznego pogrubienia
§cian, bez powiekszenia i zaburzen czynnosci skurczowe;j
prawej komory. P6Zne wzmocnienie pokontrastowe (LGE,
late gadolinium enhancement), oceniane podczas CMR
z wykorzystaniem gadolinu, odzwierciedla stopien zwtok-
nienia miokardium prowadzgcy do wystgpienia zagraza-
jacych zyciu arytmii oraz nagtej Smierci sercowej (SCD,
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Rycina 1. Zarejestrowany w zapisie elektrokardiograficznym metoda Holtera epizod czestoskurczu komorowego

sudden cardiac death). W przypadku kiedy warto$é LGE
wyniesie > 15% masy LV, pacjent znajduje sie w najwyz-
szym stopniu zagrozenia SCD jest u niego implantacja
kardiowertera-defibrylatora [4]. Opisany parametr nie zo-
stat oceniony podczas badania CMR pacjentki z uwagi na
brak odpowiedniego oprogramowania.

Zgodnie z zalecanym przez ACC procesem diagnostycz-
nym rozpoznania HFpEF, u pacjentki wykluczono przyczyny
pozasercowe, takie jak choroby nerek, watroby, przewlektg
niewydolnos¢ zylng. Nastepnie, zgodnie z zaproponowanym
algorytmem, rozwazono kardiologiczne przyczyny niewydol-
nosci serca (HF, heart failure), nalezace do grupy HFpEF
mimics, w tym kardiomiopatie wtérne, HCM, choroby osier-
dzia, wady zastawkowe. Na podstawie badania echokardio-
graficznego oraz CMR rozpoznano HCM bez LVOTO. Catos¢
postepowania diagnostycznego ostatecznie pozwolita roz-
poznaé HFpEF mimics (ryc. 2).

Przeprowadzony z pacjentka wywiad nie wskazywat na
wystgpienie w rodzinie SCD, a dzieci pacjentki poinformo-
wano o konieczno$ci poddania sie diagnostyce w kierunku
HCM. Z powodu matej dostepnosci badan wykrywajacych
mutacje odpowiedzialne za rozwdj choroby, u pacjentki nie
przeprowadzono badania genetycznego.

Na podstawie prezentowanych przez pacjentke obja-
woéw, wywiadu rodzinnego oraz wynikéw badarn dodatko-
wych wyliczono — uzywajac zalecanego przez ESC kalku-
latora — 5-letnie ryzyko SCD, ktére wyniosto > 6% (tab. 2).
(https://doc2do.com/hcm/webHCM.html). Chorg skiero-
wano do oSrodka referencyjnego w celu implantacji kar-
diowertera-defibrylatora w ramach prewencji pierwotnej

SCD. Pacjentka zostata rowniez poinformowana o braku
koniecznosSci ograniczania stopnia aktywnosci fizyczne;.

Lampertiwsp. [5] w badaniu obserwacyjnym LIVE-HCM
(Lifestyle and Exercise in Hypertrophic Cardiomyopathy) na
grupie 1660 pacjentéw z HCM lub genetycznie predyspono-
wanych do jej wystgpienia nie zaobserwowali, aby pacjenci
uprawiajgcy intensywny wysitek fizyczny mieli wyzsze ryzyko
zgonu lub zagrazajacych zyciu zaburzen rytmu serca w po-
réwnaniu do grupy pacjentéw o umiarkowanym wysitku fi-
zycznym lub prowadzacych siedzacy tryb zycia.

Dyskusja

Obraz kliniczny HCM jest r6znorodny. Kluczowe w procesie
diagnostycznym jest wysokospecjalistyczne obrazowanie
w kierunku ustalenia przyczyn przerostu miesnia serco-
wego oraz analiza licznych zmiennych, takich jak wywiad
rodzinny, prezentowane przez pacjenta objawy, obecnos¢
LVOTO lub zaburzen rytmu serca. Kazdy z tych czynnikéw
modyfikowaé bedzie proces terapeutyczny. Leczenie HCM
jest ukierunkowane na zmniejszenie objawdw u pacjentow
oraz zapobieganie SCD. W przypadku HCM z towarzysza-
cym LVOTO farmakoterapia skupia¢ sie bedzie na lekach
beta-adrenolitycznych niemajgcych dziatania naczynioroz-
szerzejgcego w docelowo najwyzszych tolerowanych przez
pacjenta dawkach lub w przypadku ich nietolerancji — we-
rapamilu badz diltiazemu. Mozliwe jest rowniez dotgczenie
do leczenia disopyramidu, ktéry poprzez swoje dziatanie
antyarytmiczne oraz inotropowe ujemne przyczynia sie do
obnizenia gradientu ciSnienia w LVOT.
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Rycina 2. Szlak diagnostyczny rozpoznawania HFpEF mimics — opracowano na podstawie 2023 ACC Expert Consensus Decision Pathway
on Management of Heart Failure With Preserved Ejection Fraction: A Report of the American College of Cardiology Solution Set Oversight

Committee

Tabela 2. Dane wykorzystane do wyliczenia ryzyka nagtej $mierci
sercowej (SCD, sudden cardiac death) przy pomocy kalkulatora
zalecanego przez Europejskie Towarzystwo Kardiologiczne (ESC,
European Society of Cardiology)

Wiek 68 lat
Max. grubos¢ Sciany lewej komory 18 mm
Wymiar lewego przedsionka 46 mm
Maks. gradient w LVOT 10 mm Hg
SCD w wywiadzie rodzinnym Nie
Nieutrwalony czestoskurcz komorowy Tak
Niewyjasnione omdlenia Tak
Ryzyko SCD w ciggu 5 lat 6,24%

Rekomendacja ESC Nalezy rozwazy¢ ICD

LVOT — droga odptywu lewej komory (left ventricle outflow tract); ICD (implantable cardioverter-
-defibillator) — wszczepialny kardiowerter-defibrylator

W sytuaciji gdy gradient ciSnie w LVOT wynosi > 50 mm Hg,
nalezy rozwazy¢ leczenie zabiegowe, ktdre obejmuje opera-
cje Morrowa, czyli miektomie przegrody miedzykomorowej
lub jej ablacje alkoholowa.

Duze nadzieje wigzane sg z lekiem mawakamten —
selektywnym inhibitorem miozyny sercowej, ktéry po raz
pierwszy zostat dopuszczony do leczenia tej postaci HCM
w 2022 roku w USA [6].

W badaniu EXPLORER-HCM (Mavacamten for treatment
of symptomatic obstructive hypertrophic cardiomyopathy)
wykazano poprawe wydolnosci wysitkowej, zmniejszenie
objawoéw HF oraz LVOTO w grupie pacjentéw stosujgcych
mawakamten w pordwnaniu z placebo [7].

Z kolei w przypadku pacjentéw z HCM bez LVOTO, u kt6-
rych wystepujg objawy kliniczne, lekami wymagajacymi roz-
wazenia sg: beta-adrenolityki, werapamil lub diltiazem oraz
mate dawki diuretykdw petlowych lub tiazydowych. Pojawia-
ja sie takze pierwsze doniesienia o korzystnym wptywie inhi-
bitoréw kotransportera sodowo-glukozowego 2 w tej grupie
pacjentow. W badaniu prospektywnym, w grupie pacjentow
z HCM stosujacych te leki przez 6 miesiecy, uzyskano istot-
na poprawe parametrow funkcji rozkurczowej LV, wzrost dy-
stansu w teScie 6-minutowego marszu oraz zmniejszenie
stezenia N-konicowego propeptydu natriuretycznego typu
B w poréwnaniu z grupa placebo [8].

Podsumowujgc, opublikowany przez ACC konsensus
zwraca uwage na wyzwanie, jakim jest rozpoznanie HFpEF,
oraz wyodrebnia nowg grupe HFpEF mimics. Proponuje
jednoczes$nie nowy algorytm diagnostyczny, umozliwiajacy
diagnostyke zaréwno kardiologicznych, jak i pozakardio-
logicznych choréb imitujgcych HFpEF. Choroby z tej grupy
maja inny mechanizm patofizjologiczny, dlatego ich rozpo-
znanie daje mozliwos¢ zastosowania odpowiedniej terapii
celowane;j.
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