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STRESZCZENIE

Choroby spichrzeniowe nalezg do rzadkich chordb, co oznacza,
ze wystepuja z czestoscia ponizej 5/10 000 osdb. Na swiecie
jest okofo 5000 tego typu chordéb. Niemniej, $wiadomo$¢ ich
istnienia, prawidtowego postepowania jest wazna i ma kluczowe
znaczenia dla przebiegu leczenia oraz zdrowia pacjenta. Monito-
rowanie stopnia zaawansowania kardiomiopatii i zaburzen prze-
wodnictwa jest najwazniejszym czynnikiem prognostycznym.
To dysfunkcje mig$nia sercowego sg najczestszg przyczyng
zgonéw w tej grupie osob. Wiele z nierozpoznanych lub niezdia-
gnozowanych wtasciwie kardiomiopatii idiopatycznych znajdzie
swoje podtoze w chorobach spichrzeniowych. Do grona tych
chordb zalicza sie mukopolisacharydozy, gangliozydozy, lipidozy,
glikogenozy oraz glikoproteinozy. W niniejszej pracy omdwiono
réwniez amyloidoze, gdyz objawy, jakie mozna zaobserwowac
sg bezposrednio zwigzane z odktadaniem ztogdw amyloidu.
stowa kluczowe: choroby spichrzeniowe, kardiomiopatia,
choroba Fabry’ego, glikogenoza, choroba Danona, choroba
Pompego, amyloidoza, hemochromatoza
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ABSTRACT

The storage diseases are rare diseases, which means that occur
with a frequency of less than 5/10.000 people. All over the world
is about 5.000 rare diseases. Nevertheless, awareness of their
existence, the proper procedure is important and is crucial of
the treatment and the patient’s health. Cardiomyopathy stage
monitoring and conduction disorders are the most important
prognostic factor. A myocardial dysfunctions are the most
common cause of death in this group. Many of the unrecognized
or undiagnosed idiopathic cardiomyopathies are rare diseases
disorders. The mucopolisacharidosis, gangliosidosis, lipidosis,
glicogenosis and glicoproteinosis are ranked among the storage
diseases. In this paper will be also present amyloidosis, because
the symptoms which can be observed, are directly related to
the amyloid deposition.

key words: storage diseases, dilated cardiomyopathy, Fabry
disease, glicogenosis, Danon disease, Pompe disease, mutation
in PRKAGZ2 gene, amyloidosis, hemochromatosis
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Mukopolisacharydozy (MPS)

Mukopolisacharydozy sg to lizosomalne choroby
spichrzenoiwe, w wyniku ktérych dochodzi do gro-
madzenia sie w tkankach mukopolisacharydow, be-
dacych sktadowymi tkanki tagcznej. Ludzie dotknigci
tymi schorzeniami nie wytwarzajg w swoim orga-
nizmie wystarczajacej ilosci jednego z 11 enzymow
potrzebnych do rozerwania wigzan w glikozoamino-
glikanach. Z uptywem czasu dochodzi do odkfadania
sie tych zwigzkéw w komaérkach, tkankach, krwi, co
powoduje niewydolnos$¢ i nieprawidtowe funkcjo-
nowanie poszczegolnych uktadéw. Zdiagnozowanie
choroby jest mozliwe poprzez okres$lenie stezenia
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mukopolisacharydéw w moczu, ktére sg wydalane
w zwiekszonych ilosciach.

Wyrdznia sie 7 klinicznych typéw i szereg ich pod-
typéw. Z kardiologicznego punktu widzenia wazne
sg: MPS i ll. Typ |, dziedziczony w sposéb autoso-
malny recesywny, spowodowany jest brakiem lub
niedostateczng aktywacjg enzymu a-L-iduronidazy,
co skutkuje odkfadaniem sie siarczanu heparanu
i siarczanu dermatanu w tkankach. Wyrdznia sie

3 podtypy:

MPS | H, czyli zesp6t Hurlera, bedacy najciezsza
postacig tej choroby. Objawy dotyczg niemalze
wszystkich uktadow. Serce, $ledziona, watroba, jezyk
ulegajg powiekszeniu. Po urodzeniu dzieci wygladajg
prawidtowo, oprdécz mozliwej przepukliny pachwi-
nowej lub pepkowej, a rozwdj psychofizyczny trwa
do 3. roku zycia. Wtedy nastepuje regres nabytych
umiejetnosci i intelektu. Z reguty nie dozywajg 10.
roku zycia. Umierajg w mechanizmie niewydolnosci
krgzeniowo-oddechowej.

MPS | S, czyli zespot Scheie, charakteryzuje sie
$rednio zaawansowanym przebiegiem. Objawy
ujawniajg sie okoto b. roku zycia. Dzieci dotkniete
tg chorobg z reguty majg zdeformowane stawy, wraz
zwchodzeniem w dorostos$¢ tracg stuch i rozwija sie
u nich niewydolnos¢ serca i uktadu oddechowego.

MPS | H-S, czyli zesp6t Hurler-Scheie, jest postacia
$rednio cigezka. Objawy pojawiajg sie miedzy 3.-8.
rokiem zycia. Niepetnosprawno$é umystowa jest
nieduzego stopnia, ale chorzy borykajg sie z dole-
gliwosciami ze strony ukfadu kostnego, kragzenia,
wzroku i stuchu. Dozywajg do 20. roku zycia.

Typ I, znany jako choroba Huntera, jest spowodo-
wany niedoborem enzymu sulfatazy-L-iduronianu,
odpowiedzialnej za rozktad siarczanu dermatanu
i siarczanu heparanu, ktére, gromadzac sie w narzg-
dach, powodujg ich przekrwienie, hipertrofie i uszko-
dzenie okolicznych tkanek. Dziedziczy sie w sposéb
recesywny sprzezony z chromosomem X. Czesto$¢
wystepowania szacuje sie na 0,3-0,7/100 000 zywych
urodzen. Wyroznia sie 2 fenotypy: tagodny i cigzki.
Poczatkowo objawy choroby sg niedostrzegalne.
Pojawiajag sie one miedzy 2.-4. rokiem zycia, a do-
bra wskazowka diagnostyczng moga byé grube
rysy twarzy, charakterystyczne dla lizosomalnych
chorob spichrzeniowych. Objawy sg podobne jak
w przypadku MPS | o fagodnym fenotypie, mniej
nasilone, z reguty bez niepetnosprawnosci umysto-
wej, dlatego osoby te dozywajg wieku dorostego,
w przeciwienstwie do odmiany cigzkiej, gdzie zgon
nastepuje w okresie dojrzewania, a zaburzenia inte-
lektu wystepuja u niemalze wszystkich chorych [1].

Koszt rocznej enzymatycznej terapii zastepczej wy-
nosi 675 tys. dolaréw.

Hemochromatoza

Hemochromatoza to choroba spowodowana nad-
miernym wchtanianiem zelaza z pozywienia. Wyréz-
nia sie dwie postacie: pierwotng i wtérna.

Posta¢ pierwotna dziedziczona autosomalnie rece-
sywnie prowadzi do akumulacji zelaza w watrobie
i trzustce, a w ciezkich i nieleczonych przypadkach
lub w odmianie mtfodzienczej hemochromatozy
— w sercu. Prowadzi to w 75% do marskosci wa-
troby i raka watrobowokomaérkowego, w 74% do
ostabienia i letargu, w 48% do cukrzycy, w 70% do
przebarwien skornych, w 45% do impotenc;ji, w 31%
do zmian w zapisie EKG i w 15% do niewydolnosci
serca oraz arytmii [2]. Mutacje dotyczg kilku genéw
zwigzanych z uktadem HLA-A znajdujgcych sie na
krotkim ramieniu chromosomu 6: kodujgcego biatko
hemochromatozy HFE, Hemojuvelin HJV, receptora
dla transeryny 2 7fR2 i hepcydyny HAMP. Polimor-
fizm genu HFE obejmuje C282Y i H63D, z czego
homozygoty C282Y w Europie stanowig 80-90%,
poniewaz penetracja dla H63 jest znacznie nizsza [3].
Do dzisiejszego dnia trwajg spory, czy polimorfizm
HFE wptywa na niedokrwienie migsnia sercowego.
Jak wynika z badania z udziatem 667 pacjentow
z hemochromatozg prowadzonego przez zespot
Mgllera takiego zwigzku nie ma, co wiegcej, nie jest
to réwniez czynnikiem prognostycznym choroby [3].
W organizmie moze zgromadzié¢ sie ponad 50 g
zelaza (norma 2-6 g), a pierwsze objawy mogg sie
pojawi¢ w 5.-6. dekadzie zycia przy zawartosci zelaza
w organizmie na poziomie 20 g.

Kardiomiopatia z przetadowania zelazem (IOC, iron
overload cardiomyopathy) prowadzi zarowno do
zaburzen funkcji skurczowej i rozkurczowej oraz
tachyarytmii komorowych. Przyczynia sie to do
14-krotnego wzrostu zgonéw wsréd tych pacjentéw
z powodu choréb uktadu krazenia [4].

Ziarnistosci hemosyderyny zlokalizowane w mig$niu
sercowym prowadzg do jego brgzowego zabarwienia
i widknienia srédmigzszowego. Toksycznosé zelaza
wynika z:

— pobudzenia tworzenia kolagenu;
— katalizowanych zelazem peroksydacji kwaséw
ttuszczowych;

— bezposredniego uszkodzenia DNA komorki [5].
Widaé to szczegdlnie w mtodzienczej hemochro-
matozie, gdzie kardiomiocyty zostajg uszkodzone
wskutek proceséw oksydoredukcyjnych, a nie przez
ztogi hemosyderyny. Ujawnia sie przed 30. rokiem
zycia i objawia sie hipogonadyzmem i kardiomiopatig
rozstrzeniowg lub restrykcyjng. Powigkszenie odnosi
sie zarowno do komor, jak i przedsionkow, ale nie do
zastawek, ktére majg prawidtowe rozmiary. Dopiero
w zaawansowane]j chorobie mozna stwierdzi¢ nie-
domykalnos$¢ zastawek — tréjdzielnej i mitralnej [6].



W zapobieganiu odktadania sig zelaza w sercu stosuje
sie zabiegi flebotomi. Jako narzedzia diagnostyczne
przydatny okazuje sie rezonans magnetyczny serca
(CMRI, cardiac magnetic resonance imaging), ktory
doktadnie uwidacznia miejsce likalizacji ztogow,
badanie echokardiograficzne w celu oceny stopnia
zaawansowania kardiomiopatii oraz EKG. Praca
Baura pokazuje, ze z uzyciem Dopplera tkankowego
hemochromatoze mozna potwierdzié¢ z 56-procento-
wa czutoscig i 74-procentowq specyficznoscia, przy
odcieciu wartosci S’ = 10,88 cm/s [2].

Jezeli hemochromatoza nie jest leczona, to ryzyko
zgonu w ciggu 5 lat oscyluje w granicach 60%.
Zgon wskutek uszkodzenia serca nastepuje w 30%
przypadkéw, zas watroby — w 50%.

Amyloidoza

Amyloidoza to nie jest jedna choroba, ale szereg
schorzen, w ktérych dochodzi do odktadania amy-
loidogennych biatek, gtéwnie pozakomérkowo, ale
rowniez wewnatrzkomarkowo [7]. Znanych jest do
tej pory ponad 30 rodzajéw protein, z czego 9 przy-
czynia sie do amyloidozy serca. Posiadajg strukture
wtdkien o budowie przestrzennej p kartki. Amyloid
sktada sie z: glikozaminoglikanéw, osoczowego
biatka amyloidu P (SAP, serum amyloid P) oraz
apolipoproteiny E i J, a same ztogi utworzone sa
ztancuchow lekkich ki 3-krotnie czes$ciej z tancuchow
lekkich A immunoglobulin [8].

W pismiennictwie funkcjonuje rowniez pojecie amy-
loidozy sercowej. Moze by¢ ona wéwczas wynikiem
zajecia serca w przebiegu amyloidozy uktadowej,
jak i lokalnej, dotyczgcej wytgcznie tego organu.
W amyloidozie pierwotnej stopien zajecia serca jest
rézny, natomiast jest ono zawsze dotknigte chorobg
w typie starczym i transtyretynowym, cho¢ najcigzsze
objawy ze strony uktadu krgzenia mozna zaobser-
wowacé w przebiegu skrobiawicy AL. Ujawniajg sie
one zwykle w 7. dekadzie zycia. Rokowanie nie jest
zbyt pomysine, gdyz od chwili postawienia diagnozy
do zgonu uptywa $rednio 13 miesiecy, a dodatkowo
objawy niewydolnos$ci serca skracajg ten czas do
4-6 miesiecy [9].

Objawy determinowane sg typem, jak i stopniem
zaawansowania choroby. Czesto w obraz kliniczny
choroby wpisujg sie: hepatosplenomegalia, ktéra
moze wynika¢ z niewydolnos$ci prawej komory serca,
nieprawidtowosci w EKG i badaniu echokardio-
graficznym (50-60%), kardiomiopatia restrykcyjna
(50-60%), biatkomocz, niewydolnos$¢ nerek, zesp 6t
nerczycowy i towarzyszgce mu obrzeki, neuropa-
tie czuciowe i ruchowe, zespét ciesni nadgarstka,
zaburzenia funkcjonowania uktadu autonomiczne-
go (hipotonie ortostatyczne, zaparcia i biegunki)
i krzepniecia krwi (zwigzany przez amyloid czynnik X
w watrobie) [8] oraz objawy patognomoniczne,

takie jak: podbiegniecia krwawe w obrebie gtowy
i szyi (12%), makroglosja — powiekszenie jezyka
(10-25%) [9]. Podczas badania pacjenta z podejrze-
niem amyloidozy warto zwrdcié uwage na objawy
wywoftane niewydolno$cig prawokomorowg serca
oraz hipotonie lub obnizenie cisnienia tetniczego,
takze u chorych na nadci$nienie [10].

Amyloid moze deponowac sie we wszystkich tkan-
kach i strukturach budujgcych migsien sercowy,
wtgczajac w to zastawki, uktad przewodzacy oraz
naczynia krwionos$ne [10].

Przyczyn zaburzen pracy mig$nia sercowego upa-
truje sie w:

— nacieku amyloidowym doprowadzajgcym do
patologii na tle strukturalnym i funkcjonalnym;

— obecnosci amyloidowych tancuchéw lekkich,
ktore w sposdb bezposredni pogarszajg prace
serca, bez wzgledu na wtékna amyloidowe;

— powstawaniu reaktywnych form tlenu w odpo-
wiedzi na amyloid inicjujgcych apoptoze kardio-
miocytéw [11, 12].

Amyloid odktada sie miedzy kardiomiocytami, co
prowadzi do pogrubienia $cian i zaburzen kurczli-
wosci. Sztywne i niepodatne $ciany komoér prowa-
dza do dysfunkcji rozkurczowej oraz powiekszenia
przedsionkéw wskutek rosngcego cisnienia w ko-
morach. Dysfunkcja skurczowa natomiast jest cha-
rakterystyczna dla zaawansowanej postaci choroby,
kiedy dochodzi do martwicy komérek i wtdknienia
$réodmigzszowego. Co ciekawe, mimo ze amyloid
zlokalizowany we wsierdziu zastawek prowadzi do
niedomykalnosci, to zwykle jest ona nieistotna he-
modynamicznie [9]. W piSmiennictwie mozna sig
spotkaé z przypadkami, w ktérych to ztogi amyloidu
w przydance i bfonie srodkowej tetnic wiencowych
spowodowaty dtawice piersiowg i niedokrwienie
migsnia sercowego [9, 10].

Oprécz doktadnego badania przedmiotowego —
ze szczegoblnym zwrdceniem uwagi na powyzsze
objawy, profil czynnos$ciowy nerek (z naciskiem na
dobowg zbidorke moczu) i watroby oraz morfologie
krwi — wykonuje sie elektroforeze zimmunofiksacja
biatek surowicy i pomiar ilosci wolnych fancuchow
lekkich w surowicy metodg nefelometryczng. Kazde
rozpoznanie musi by¢ histopatologicznie potwier-
dzone. Wykonuje sie biopsje:

— fat pad” — dotyczy ttuszczowej tkanki podskérnej
$ciany jamy brzusznej;

— szpiku kostnego w celu oceny dyskrazji plazmo-
cytéw i wykluczenia szpiczaka mnogiego [9];

— naczyniowej tkanki podsluzéwkowej przewodu
pokarmowego ($linianki, czerwieh warg, odbyt-
nica);

— wsierdzia prawej komory — biopsja serca (nie
jest wymagana w ewidentnych przypadkach
zajecia serca stwierdzanych na podstawie biopsji
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obwodowej), ale jest niezbedna, gdy serce jest
jedynym miejscem depozytowym oraz przed
planowang transplantacjg serca [11].

W praktyce klinicznej do rozpoznania skrobiawicy
AL wystarczg pierwsze dwie biopsje. Kolejnym kro-
kiem jest okreslenie rodzaju amyloidu. U blisko 10%
0s6b z podejrzeniem amyloidozy innej niz AL moze
wspotistnie¢ monoklonalna gammapatia. Moze to
byé powodem btednego zdiagnozowania postaci
pierwotnej [13].

Najwazniejsze implikacje medyczne ma stopien
zajecia serca przez chorobe, dlatego skrupulatna
diagnostyka przektada sie na przebieg leczenia cho-
rego. Nieprawidtowosci w zapisie EKG dotycza:

— niskich zespotéw QRS < 0,5 mV w odprowadze-
niu konczynowym i < 1,0 mV w odprowadzeniu
przedsercowym (u 75% pacjentéw z AL wraz
z LVH stwierdzonym w ECHO $wiadczy o zaawan-
sowanej kardiomiopatii amyloidowej) [8, 14, 15];

— cech przerostu lewej komory (29% przypadkéw
wczesnej ATTR) [11, 14];

— bloku odnogi peczka Hisa (u 40% chorych z ATTR)
[11];

— zmian odcinka ST-T o typie zawatu serca, niepo-
twierdzonego w badaniu echokardiograficznym;

— zaburzen rytmu: migotanie i trzepotanie przed-
sionkéw (u 7-25% chorych);

— braku progresji zatamkéw R w V.-V, (imitujgce
po- lub zawatowe zespoty QS) [11];

— obnizonego woltazu zatamkéw — wazna cecha
réznicujgca z typowym przerostem migsnia ser-
cowego, wynikajgca z deponowania amyloidu
miedzykomérkowo, przez co komérki maja roz-
miar normalny lub sg zmniejszone.

Badanie EKG metodg Holtera jest przydatnym na-
rzedziem diagnostycznym wptywajgcym na ocene
przezywalnosci u chorych z AA i AL, ze wzgledu na
wystepujgce zaburzenia rytmu serca [8].

Na podstawie stezen biomarkeréw, takich jak tro-
ponina sercowa oraz N-koncowy fragment peptydu
natiuretycznego typu B (NT-proBNP, N-terminal pro-
-brain natriuretic peptide) oraz bezwzglednej réznicy
miedzy tancuchami zwigzanymi a niezwigzanymi
(FLC-diff, free light chain difference) stworzono
skale prognostyczng [16]. Stezenie troponiny cTNT
wzrasta na skutek odkfadania sie amyloidu w naczy-
niach wiencowych, co prowadzi do niedokrwienia
i martwicy kardiomiocytéw.

W badaniu echokardiograficznym mozna obser-
wowacé ewolucje choroby, ktéra poczatkowo przy-
biera posta¢ dysfunkcji rozkurczowej. Natomiast
z biegiem czasu dofacza sie dysfunkcja skurczowa
lewej komory. Zaburzenia w fazie rozkurczu izowo-
lumetrycznego, spowodowane zdeponowanymi
ztogami, przyczyniajg sie do spadku szybkosci na-
petniania lewej komory (fala E) i uzaleznienia tej fazy

od skurczu przedsionkéw (fala A). lloraz E/A jest
pomocnym i wczesnym wskaznikiem amyloidozy
sercowej. Poprzez adaptacje lewego przedsionka do
wysokich cisnien dochodzi do pozornej normalizacji
tego wskaznika. Taki stan jest charakterystyczny dla
fazy przejsciowej choroby. Zbyt wysokie cisnienie
w lewym przedsionku, skutkuje przedwczesnym
otwarciem zastawki dwudzielnej. Niesie to ze sobg
skutki w postaci dysfunkcji rozkurczowej ze skré-
ceniem czasu deceleracji fali szybkiego biernego
napetniania lewej komory (< 150 ms). Na tym etapie
choroba moze mieé¢ dwojaki przebieg: odwracal-
ny i nieodwracalny, w zaleznosci od zmiany typu
restrykcyjnego na uposledzong relaksacje komér
po podaniu nitrogliceryny lub prébie Valsalvy [9].
W drugim przypadku charakteryzuje sie ona wysoka
falg E i niskg amplitudg fali przedsionkowej [11, 17].

To co charakteryzuje restrykcje to ,,objaw pierwiastka
kwadratowego” lub znaczny, szybki spadek cisnienia
w komorze w poczgtkowym okresie rozkurczu, po
czym nastepuje szybki wzrost jego wzrost i p/ateau
w czasie wczesnorozkurczowym. Jest on rowniez
specyficzny dla zaciskajgcego zapalenia osierdzia,
jednak w tej chorobie, w przeciwienstwie do amy-
loidozy, okres wczesnorozkurczowy trwa kréce;j [9].

Amyloidoza serca czesto moze byé mylona z przebu-
dowa lewej komory w przebiegu nadcisnienia tetni-
czego czy stenozy aortalnej. Poczatkowo obserwuje
sie prawidtowy obraz serca, jednak w miare postepu
choroby naciek zapalny powoduje pogrubienie $cian
lewej komory bez zmian frakcji wyrzutowej (EF,
ejection fraction), a nastepnie dochodzi do spadku
EF Nie dochodzi przy tym do poszerzenia $wiatta
komory. Niekorzystnym czynnikiem rokowniczym jest
zwigkszenie grubosci przegrody miedzykomorowej
powyzej 1,5 cm, skrécenie czasu deceleracji poni-
zej 150 ms, grubosé $cian prawej komory powyzej
0,7 cm [9, 18]. Jako pomocnicze nalezy traktowaé
poszerzenie prawej komory, przerost przedsion-
kéw czy pogrubienie zastawek [11]. Nalezy jednak
podkresli¢, ze uzywane tu pojecie przerostu w wigk-
szosci przypadkow nie jest zgodne z ogdlnie przy-
jeta definicjg, gdyz nie dochodzi do tego na skutek
powiekszenia objetosci i masy komaérek, a z uwagi
na obecnos$¢ ztogéw amyloidu w przestrzeniach
miedzykomorkowych.

Nierzadko w zaawansowanych stadiach choroby
lub w wyniku nieprawidtowego leczenia mozna
zaobserwowac¢ obecno$¢ wewnatrzsercowych za-
krzepow, Swiadczacych o hipertrofii i nieprawidtowe;j
kurczliwosci przedsionkdw, co wigze sig z ryzykiem
zatorowosci ptucnej i systemowej. Czesto towarzyszy
temu obecnos$¢ ptynu w worku osierdziowym [19].

Zmianami charakterystycznymi dla amyloidozy w ba-
daniu echokardiograficznym sg plamisto-grudkowo
Swiecgce miejsca w obszarze zwiekszonej echoge-
nicznosci lewej komory. Jednak ich specyficznos¢



i czuto$¢ jest zagadnieniem dyskusyjnym. Za typo-
we mozna réwniez uznaé¢ odksztatcenie podtuzne
w podstawnych segmentach [11].

Scyntygrafia z uzyciem znakowanego '2J osoczo-
wego amyloidu (SAP, serum amyloid P) pozwala na
ocene lokalizacji i rozlegtosci zmian, ale z uwagi na
przeptyw krwi i nieustanng prace serca badanie ma
ograniczone zastosowanie w rozpoznaniu amyloido-
zy serca [8]. Izotop **Tc umozliwia ocene zajecia
migsnia sercowego oceniang w wentrykulografii
radioizotopowej czy scyntygrafii perfuzyjnej, ale
kazdy typ amyloidozy charakteryzuje sig innymi
parametrami [11].

Duza role w diagnostyce odgrywa natomiast CMRI.
Daje on mozliwosci do bardziej wnikliwej oceny gru-
bosci $cian i charakterystycznego péznego wzmoc-
nienia po podaniu gadolinium (LGE, /ate gadolinium
enhacement) w warstwie podwsierdziowej.

Celem leczenia przyczynowego amyloidozy serca
jest eliminacja lub zmniejszenie ilo$ci plazmocytéw
wytwarzajgcych monoklonalne biatko. Kryteria re-
misji catkowitej obejmuja:

— stezenie plazmocytéw w szpiku ponizej 5%;
— proporcja tancuchoéw lekkich /A w osoczu 1:1,5;
— brak biatka M w osoczu i moczu.

Kryterium remisji cze$ciowej to zmniejszenie stezenia
wolnych tancuchéw lekkich w osoczu o 50%.

Najskuteczniejszg metoda, a jednoczesnie zwigzang
z najwiekszym ryzykiem powiktfan, wtacznie ze zgo-
nem (15-40% w amyloidozie AL), jest chemioterapia
duzymi dawkami melfalanu potgczona z autologicz-
nym przeszczepem komarek macierzystych [9]. Bez-
wzglednym przeciwwskazaniem do jej stosowania
jest EF lewej komory < 40%.

Lepiej tolerowang i wskazang dla pacjentéw nie-
kwalifikujgcych sie do terapii duzymi dawkami mel-
falanu jest chemioterapia konwencjonalna ztozona
z melfalanu i prednizonu. Wydtuza przezycie $rednio
o 1,5 roku. Nie daje petnej remisji i w niektérych
przypadkach stosowanie steroidu nasila objawy
niewydolnosci serca.

Schemat VAD (winkrytyna, dokosorubicyna, deksa-
metazon) moze by¢ kolejng alternatywa, ale z uwagi
na znaczng kardiotoksyczno$é, bardziej sprawdza
sie w szpiczaku mnogim niz amyloidozie z zajeciem
serca [9].

Lekami pierwszego rzutu w leczeniu objawowym
sg diuretyki. Trzeba mie¢ jednak na uwadze ryzyko
hipotonii, szczegdlnie u pacjentéw z niewydolnoscig
nerek i nieprawidtowym funkcjonowaniem uktadu
autoimmunologicznego. Wskazane jest wéwczas
wigczenie inhibitora aldosteronu. Mimo ze inhibitory
konwertazy angiotensyny Il i receptora angiotensy-
ny Il zmniejszajg obcigzenie nastepcze, co ma ko-
rzystne znaczenie dla chorych z uposledzong funkcija

skurczowa, nie sg wskazane ze wzgledu na ryzyko
znacznej hipotonii. Beta-adrenolityki, antagonisci
wapnia oraz digoksyna (z wytgczeniem migotania
przedsionkow) nie sg zalecane. Ponadto digoksyna
ma zdolnosé taczenia sie z amyloidem, co powo-
duje nadmierng wrazliwo$é na ten lek. Leczeniem
przeciwzakrzepowym powinni by¢ objeci pacjenci
z migotaniem przedsionkdéw oraz nieprawidtowo
funkcjonujacymi przedsionkami przy matej fali a
(<20 cm/s). Amyloidoza nie stanowi przeciwwskazan
do wszczepienia kardiostymulatora lub kardiowerte-
ra—defibrylatora w przypadku wskazan [9, 11].

W niektérych osrodkach amyloidoza jest przeciw-
wskazaniem do przeszczepienia serca. Niemniej,
wykonuje sig takie zabiegi, jezeli pozostate narzady
nie sg znacznie zajete chorobg. Wéweczas takg forme
leczenia taczy sie z chemioterapia i autologicznym
przeszczepieniem komorek macierzystych w ciggu
4-6 miesiecy od zatrzymania produkcji amyloidu [20].

Podsumowujac, nalezy podkreslié, ze przedstawio-
ne schorzenia mozna by z pewnoscig zaliczy¢ do
marginesu codziennej praktyki klinicznej. Mimo to
kazdy szanujacy sig klinicysta w obliczu cigzkiej do
zidentyfikowania kardiomiopatii bgdz niewydolnosci
serca, powinien bra¢ je pod uwage w diagnostyce
réznicowej. Jest to o tyle wazne, ze w niektérych
przypadkach wczesnie wdrozona enzymatyczna
terapia zastepcza, trudna decyzja o wszczepieniu kar-
diowertera w mtodym wieku czy cho¢by postawienie
trafnej diagnozy, pozwalajace na przeprowadzenie
badania przesiewowego w rodzinie chorego moga
poprawi¢ jako$é zycia. Taka $wiadomos$é pozwala
na uratowanie z pewnoscig nie setek, a czasem
tylko jednego istnienia, ktére jest tak samo wazne,
jak tysigc innych. Satysfakcja lekarza jest réwniez
wieksza, bo przeciez: , 7o rzadkos¢ czyni cuda, po-
wtarzalnos$¢ je zaciera” (Eric-Emmanuel Schmitt,
z ksigzki ,,Kobieta w lustrze”).
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