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Abstract

Non-compaction of the left ventricle (NCLV) was categorised as unclassified cardiomyopathy by the World Health Organization
in 1995. Over the last decade this condition has been identified as a distinct form of cardiomyopathy and a genetically heterogeneous
disorder. Clinically, this may be coupled with the loss of contractility, arrhythmia, and thromboembolism. The prognosis in a symptomatic
patient is generally poor, with progression to chronic heart failure and death, including sudden death. We report a case of
a child with NCLV and coexisting hemodynamic significant ventricular septal defect.
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Wstep

Niescalony miesien lewej komory (ang. non-compaction
of the left ventricle, NCLV), okreslany rowniez mianem kar-
diomiopatii ggbczastej, w 1995 . zostat zaliczony przez WHO
do niesklasyfikowanych typéw kardiomiopatii. Czestos¢ wy-
stepowania NCLV nie zostata do kofica ustalona, czesciej
rozpoznaje sie go u dzieci niz u dorostych. Wystepuje u 1,18
na milion dzieci ponizej 1. roku zycia, z wyrazng przewaga
u ptci meskiej. Rokowanie zaréwno u dzieci, jak i u doro-
stych jest niepewne i ogblnie niepomyslne — ponad 50%
chorych umiera nagle. Niescalony miesien lewej komory
moze wystepowac sporadycznie i rodzinnie [1, 2]. U czesci
pacjentow, zwtaszcza u dzieci, stwierdza sie dysmorfie twa-
rzy — wypukte czoto, niskie osadzenie uszu, gotyckie pod-
niebienie oraz mikrognatie. Poza izolowang postacig NCLV,
w pismiennictwie opisywane sa przypadki wspétistnienia
NCLV z wadami przebiegajgcymi z utrudnieniem odptywu
z komor serca, z wadami ze zwiekszonym przeptywem ptuc-
nym, zespotem Ebsteina, wrodzonymi anomaliami naczyn
wieficowych oraz z zespotami genetycznymi — z zespotem
Barta, dystrofig Emery’ego i Dreyfusa [2-5].

Przedstawiamy przypadek wspotwystepowania NCLV
z wrodzong wada serca u niemowlecia.
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Opis przypadku

Trzymiesieczne niemowle ptci zefskiej skierowano
do Kliniki z objawami nasilonej niewydolnosci serca. Dziec-
ko pochodzito z drugiej ciazy. Rodzice byli mtodzi, zdrowi,
wywiad rodzinny bez obcigzef, przebieg ciazy i porodu pra-
widtowy. Urodzeniowa masa ciata wynosita 2,8 kg, dziew-
czynka otrzymata 10 pkt w skali Apgar. Dziecko wypisano
ze szpitala jako zdrowe. Matka od ok. 4. tygodnia zycia ob-
serwowata stopniowo narastajaca meczliwosé dziecka
i trudnosci w karmieniu.

W dniu przyjecia stan dziecka byt ciezki, stwierdzono
dusznos¢, 58 oddechéw/min, nad ptucami szmer pecherzy-
kowy. Wzdtuz lewej krawedzi mostka styszalny byt szmer
skurczowy 3/6 w skali Lewine’a, tachykardia 180/min, wa-
troba powiekszona, siegajaca do pepka, tetno udowe do-
brze wyczuwalne. Ciezar ciata wynosit 4,375 kg. Badanie
elektrokardiograficzne (EKG) wykazato tachykardie zatoko-
wa, normogramowa 0$ serca, zaburzenia okresu repolary-
zacji w postaci ujemnych zatamkéw T w odprowadzeniach
lewokomorowych. Badanie radiologiczne klatki piersiowej
ujawnito powiekszenie sylwetki serca, wskaznik sercowo-
-ptucny 0,63 i wzmozony rysunek naczyniowy ptuc. W ba-
daniu echokardiograficznym z odchylef od normy stwier-
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dzono: nieprawidtowy obraz poszerzonej lewej komory
— przykoniuszkowa czes¢ lewej komory przerosnieta, z gru-
ba warstwa gabczasta, z licznymi gtebokimi uchytkami.
W badaniu kolorowym doplerem widoczny byt przeptyw
krwi w uchytkach. Stosunek warstwy gabczastej do scalo-
nej wynosit 2,25 : 1. Globalna kurczliwosé lewej komory
uposledzona — frakcja wyrzutowa ok. 38%. Nieprawidtowy
obraz prawej komory — prawa komora przeroénieta w cze-
Sci przykoniuszkowej, z uchytkami, gruba beleczka prze-
grodowo-brzezna dzielgca komore na dwie jamy, niezabu-
rzajaca przeptyw krwi. Uwidoczniono podaortalny ubytek
przegrody miedzykomorowej (ang. ventricular septal defect,
VSD) z wolnym przeptywem z lewej do prawej komory. Gra-
dient cisnief przez VSD w badaniu doplerowskim wynosit
21 mmHg. Na podstawie badania echokardiograficznego
rozpoznano podaortalny ubytek przegrody miedzykomoro-
wej, podwyzszone cisnienie w krazeniu ptucnym i NCLV.

Ze wzgledu na ciezki stan ogélny dziecka zastosowa-
no aminy presyjne, leki moczopedne, a po opanowaniu ob-
jawéw niewydolnosci serca kontynuowano leczenie kap-
toprilem i spironolaktonem. Po wyréwnaniu stanu
ogoblnego wykonano diagnostyczne cewnikowanie serca:
cisnienie w prawej komorze wynosito 70/0/13 mmHg,
w tetnicy ptucnej 53/30 mmHg. Po podaniu kontrastu
do prawej komory w fazie sptywu zylnego do jam lewego
serca potwierdzono obecnos¢ VSD i licznych, gtebokich
uchytkéw w scianie lewej komory.

Niemowle zakwalifikowano do leczenia kardiochirur-
gicznego. Zabieg zamkniecia VSD tatg dakronowa o $red-
nicy 9 mm przeprowadzono w Centrum Zdrowia Matki
Polki w todzi w 4. miesigcu zycia dziecka. Okres poopera-
cyjny przebiegt bez powiktanh. Po wypisaniu dziecka z od-
dziatu kardiochirurgii kontynuowano leczenie metylodi-
goksyna, kaptoprilem i spironolaktonem. Kazda proba

Rycina 1. Badanie echokardiograficzne — przekrdj
4-jamowy. Widoczne gtebokie uchytki w okolicy ko-
niuszka i sciany bocznej lewej komory

odstawienia lekbw moczopednych powodowata wystapie-
nie dusznosci i obrzekéw. W kontrolnym badaniu przepro-
wadzonym w 7. miesiacu zycia, po zabiegu, masa ciata wy-
nosita 8 kg (50. centyl), obecny byt szmer skurczowy 3/6
w skali Levine’a wzdtuz lewej krawedzi mostka, watroba
2 cm ponizej krawedzi tuku zebrowego, w EKG zarejestro-
wano rytm zatokowy, odchylenie osi elektrycznej w lewo,
niepetny blok prawej odnogi peczka Hisa i ustapienie za-
burzen repolaryzacji nad lewa komora obserwowanych
w badaniu wyjsciowym. W badaniu echokardiograficznym
stwierdzono resztkowy, nieistotny hemodynamicznie prze-
ciek lewo-prawy przy gérnym biegunie taty zatozonej
na VSD oraz utrzymywanie sie obrazu niescalonego mies-
nia obejmujacego ok. 1/2 przykoniuszkowej czesci lewej
komory, ze stosunkiem warstwy gabczastej do scalonej
2 : 1. Kurczliwosé przypodstawnych segmentéw lewej ko-
mory byta prawidtowa, a w odcinkach objetych zmianami
gabczastymi uposledzona (Ryciny 1. i 2.).

Omowienie

Ciezki stan kliniczny omawianego dziecka wynikat
z naktadania sie dwéch czynnikéw — istotnej hemodyna-
micznie wady ze zwiekszonym przeptywem ptucnym i nie-
prawidtowej budowy miesnia sercowego. Zabieg kardio-
chirurgiczny skutecznie zmniejszyt przeciek przez VSD,
obnizyto sie cisnienie w krazeniu ptucnym. W tej sytuacji
nalezatoby oczekiwa¢ radykalnej poprawy stanu kliniczne-
go dziecka. Koniecznosé statego wspomagania farmako-
logicznego uktadu krazenia naparstnica i lekami moczo-
pednymi wynika z utrzymujacej sie patologii miesnia
sercowego.

Rozwdj serca jest ztozonym, sekwencyjnym procesem,
regulowanym przez kardiogenne czynniki transkrypcyjne
oraz czynniki wzrostu i/lub réznicowania [2, 6]. W pew-

Rycina 2. Badanie echokardiograficzne — przekroj
4-jamowy koniuszkowy. Pogrubiata miesniéwka le-
wej komory, z gtebokimi uchytkami w okolicy przy-
koniuszkowej. Stosunek grubosci warstwy zbitej
do gabczastej > 2:1
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nym stadium rozwoju serca miocyty tworzace beleczki
w rozwijajacym sie miesniu sercowym ulegaja scaleniu
i stopniowo staja sie czescia Scian o Scisle upakowanej bu-
dowie, miesni brodawkowatych, przegrody miedzykomo-
rowej oraz uktadu bodZcoprzewodzgcego. W procesie tym
istotna role odgrywaja m.in. biatka morfogenetyczne ko-
ci (ang. bone morphogenetic proteins, BMP), ktore nale-
73 do rodziny transformujacego czynnika wzrostu typu be-
ta (ang. transforming growth factor beta, TGF-B).
Wykazano, ze BMP10 ulega przemijajacej ekspresji w roz-
wijajacym sie miesniu sercowym o budowie beleczkowa-
tej [6]. Zwiekszenie ekspresji BMP10 moze byé przyczyna
nadmiernego powstawania beleczek w komorach serca.
Biatko BMP10 przyczynia sie takze do przeksztatcania me-
zenchymy w nabtonek, dzieki czemu w obrebie podnasier-
dziowej mezenchymy powstaje sie¢ naczyh wieficowych.

W stadium zarodkowym gabczasta budowa miesnia
sercowego jest prawidtowga forma struktury miesnia i jest
o tyle wazna, ze umozliwia dyfuzje tlenu i innych sktadni-
kéw odzywczych do kardiomiocytow (krazenie wiehicowe
nie jest jeszcze wyksztatcone). W warunkach prawidtowe-
go rozwoju ptodowego dochodzi do wygtadzenia po-
wierzchni wsierdzia, zaniku beleczek i zatok. Gdy jednak
gabczasta budowa miesnia sercowego sie utrzymuje (i wy-
stepuje réwniez po urodzeniu), to ze wzgledu na brak po-
taczenia z uktadem nasierdziowych tetnic wiehcowych, ob-
szar niescalonego miesnia sercowego jest perfundowany
bezposrednio od strony jamy lewej komory. Zmniejszenie
rezerwy przeptywu wiehcowego powoduje, ze czesto po-
jawiaja sie odcinkowe zaburzenia czynnosci skurczowe;j.

Wedtug danych z pismiennictwa za zatrzymanie mor-
fogenezy miesnia sercowego odpowiedzialne sa m.in. mu-
tacje genu G 4.5 kodujacego taffazyne (sprzezony z chro-
mosomem X), genu dla dystrobrewiny alfa, ZASP, aktyny,
laminy A/C oraz locus na chromosomie 1 p 15 [2, 3, 6]. U bli-
sko 44% pacjentéw z rozpoznanym niescalonym miokar-
dium obserwuje sie rodzinne wystepowanie tej patologii,
co przemawia za jej dziedzicznym charakterem.

Ze wzgledu na rézna ekspresje objawéw oraz rézny
przebieg choroby NCLV moze by¢ rozpoznane w kazdym
wieku. Opisywano przypadki rozpoznania NCLV u pacjen-
téw od 1. miesigca do 71. roku zycia. Obecnie rozpoznanie
stawiane jest juz w okresie prenatalnym [7]. Udokumen-
towano przypadki bezobjawowe, ale znane s3 réwniez
przypadki o dramatycznym przebiegu, z gwattownie po-
stepujaca ciezka niewydolnoscia serca, prowadzaca w cia-
gu kilku tygodni do zgonu. U naszej pacjentki pierwsze nie-
pokojace objawy wystapity po ukoniczeniu 4. tygodnia zycia.

Rozpoznanie tej postaci kardiomiopatii opiera sie gtow-
nie na wyniku badania echokardiograficznego. Aktualne
kryteria rozpoznania NCLV zaproponowali Jenni i wsp. [8]
w 2001 r. Patologia dotyczy zwykle segmentéw srodko-
wych sciany bocznej i dolnej lewej komory oraz koniusz-
ka. U 40% chorych stwierdza sie réwniez niescalenie pra-
wej komory. Zmieniona struktura miesnia sercowego
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powoduje narastajace uposledzenie czynnosci skurczowej
i rozkurczowej, ktére prowadzi do niewydolnosci serca. Nie-
scalony miesief lewej komory czesto wspoétistnieje z in-
nymi wrodzonymi nieprawidtowosciami. W opisywanym
przypadku wystepowat ubytek w czesci btoniastej prze-
grody miedzykomorowej.

Wedtug danych z pismiennictwa [2, 3, 9, 10] w obrazie
klinicznym dominuja najczesciej objawy niewydolnosci ser-
ca (u ponad 2/3 chorych), komorowe zaburzenia rytmu ser-
ca (zwykle w formie ztozonych arytmii) oraz powiktania
zakrzepowo-zatorowe (u ok. 1/4 chorych). Rzadziej stwier-
dza sie nadkomorowe zaburzenia rytmu serca, gtéwnie mi-
gotanie przedsionkow, sporadycznie zespot Wolffa-Parkin-
sona-White’a i zaburzenia przewodzenia (LBBB). U naszej
pacjentki wystepowaty nasilone objawy niewydolnosci ser-
ca. Na tym etapie diagnostyki i obserwacji nie wykazali-
Smy zaburzen rytmu ani zmian zakrzepowo-zatorowych.

Nadal nie jest znane leczenie przyczynowe NCLV. Zale-
ca sie postepowanie oparte na standardach terapii niewy-
dolnosci serca, leczeniu antyarytmicznym, ewentualnej
implantacji kardiowertera-defibrylatora (ICD) oraz trans-
plantacji serca [2, 3, 6]. Obecnie nie ma danych z pismien-
nictwa na temat znaczenia badania elektrofizjologicznego
w ocenie ryzyka nagtej Smierci sercowej u 0séb z niescale-
niem miesnia sercowego. Implantacja ICD jest najskutecz-
niejsza metoda prewencji nagtego zgonu sercowego u 0séb
z wysokim ryzykiem nagtej smierci sercowe;.

Podsumowanie

Nie ma jednoznacznych danych dotyczacych rokowa-
nia w tej jednostce chorobowej. Wiek w momencie rozpo-
znania, stosunek grubosci warstwy niescalonej do scalo-
nej (N : C) oraz liczba zajetych segmentow sg gtoéwnymi
determinantami postepujacej dysfunkgji skurczowej. Frak-
cja wyrzutowa lewej komory (LVEF) oraz wydolnos¢ fizycz-
na (klasa wg NYHA) stanowig natomiast czynniki progno-
styczne zwiekszonej umieralnosci. Wedtug danych
z piSmiennictwa, zajecie trzech i wiecej segmentéw oraz
stosunek N : C wynoszacy ponad 3 wigzaty sie z wyzsza
klasa czynnosciowa wg NYHA oraz czestszym wystepowa-
niem komorowych zaburzef rytmu serca.
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