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U chorych z przerostem mieénia lewej komory (LV)
wspbttowarzyszenie zaburzeh przewodzenia przedsionko-
wo-komorowego (p-k) o charakterze bloku lub skrécenia
odstepu PQ moze wskazywaé na obecnos¢ choroby
spichrzeniowej. Do choréb tych zalicza sie m.in. chorobe
Danona, chorobe Pompego i chorobe Fabry’ego, a takze
chorobe spichrzeniowa wywotang mutacja genu kinazy
biatkowej aktywowanej monofosforanem adenozyny
(PRKAG?2). Przedstawiamy EKG czterech chorych z choro-
ba Fabry’ego.

Chory w wieku 43 lat, z nawracajacymi omdleniami
i kotataniami serca, w badaniu holterowskim widoczne ce-
chy choroby wezta zatokowego, przerostu LV oraz skrdce-
nie odstepu PQ sugerujace obecnosé preekscytacji (Ryci-
na 1.). W 12-odprowadzeniowym EKG odstep PQ wynosi
80 ms, jednak zespoty QRS nie s3 poszerzone, a ich ampli-
tuda (Ryg + Sy; = 50 mm) i wybitne obnizenie odcinkéw ST
z ujemnymi, gtebokimi zatamkami T wskazuja na obec-
no$¢ masywnego przerostu miesnia LV (Rycina 2.). W ba-
daniu echokardiograficznym rozkurczowa grubos¢ tylnej
sciany LV wynosita 26 mm, a przegrody — 17 mm.

Chora w wieku 44 lat (siostra wyzej opisanego mezczy-
zny) z kilkoma niewyjasnionymi omdleniami w wywiadzie.
W EKG i badaniu holterowskim cechy tagodnej dysfunkcji
wezta zatokowego w postaci bradykardii zatokowe] oraz
cechy przerostu LV z podobnym jak u poprzedniego chore-
go uksztattowaniem ST-T, odstep PQ prawidtowy (Ryci-
na 3.). W badaniu elektrofizjologicznym czas powrotu ryt-
mu zatokowego i przewodzenie p-k prawidtowe. W badaniu
echokardiograficznym jedyna nieprawidtowoscia byta po-
grubiata przegroda miedzykomorowa — wymiar w rozkur-
czu 14,5 mm.

Chory w wieku 22 lat (syn wyzej opisanej kobiety),
po trzech catkowitych, niewyjasnionych utratach przytom-
nosci. W EKG odstep PQ na gérnej granicy normy oraz ce-
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chy przerostu LV (Rycina 4.), bez cech choroby wezta zato-
kowego — takze w badaniu holterowskim. W badaniu elek-
trofizjologicznym maksymalny skorygowany czas powro-
tu rytmu zatokowego (CSNRT) na gérnej granicy normy
(568 ms), przewodzenie p-k prawidtowe. Efekt podania ade-
nozyny pokazano na Rycinie 5. W badaniu echokardiogra-
ficznym grubosé przegrody miedzykomorowej nieznacznie
powyzej gbrnej granicy normy — wymiar w rozkurczu
11,5 mm.

Chory w wieku 48 lat (niespokrewniony z opisanymi
powyzej) z licznymi objawami i powiktaniami choroby Fa-
bry’ego (obrzeki limfatyczne, zmniejszona potliwos¢, pa-
restezje, wirowate zwyrodnienie rogéwki, rozkurczowa nie-
wydolnos¢ serca, terminalna niewydolnos¢ nerek). W EKG
obecny blok p-k 11° 2:1, okresowo 3:2 z periodyka Wencke-
bacha, a takze cechy przerostu LV z bardzo podobnymi jak
u poprzednich chorych zaburzeniami okresu repolaryzacji
(Rycina 6.). W badaniu echokardiograficznym rozkurczowa
grubos¢ tylnej sciany LV 19 mm, a przegrody — 14 mm.

Omowienie

Przyczyna choroby Fabry’ego jest niedob6r enzymu li-
zosomalnego — alfa-galaktozydazy A. Mata aktywnosé te-
go enzymu prowadzi do gromadzenia sie obojetnych
glikosfingolipidow w r6znych tkankach i narzadach, takze
w uktadzie bodZcoprzewodzacym i wezle zatokowym. Pro-
wadzi to do przerostu miesnia serca oraz do uszkodzenia
obu weztéw — zatokowego i p-k, a takze uktadu Hisa-Pur-
kinjego [1].

Najczestszym, ale niespecyficznym przejawem elektro-
kardiograficznym choroby Fabry’ego s3 cechy przerostu LV
z gtebokimi ujemnymi zatamkami T [2]. Kryteria Sokolowa
i Lyona sg w tej chorobie znacznie czesciej spetnione niz
w przeroscie LV wywotanym choroba nadcisnieniowa czy
pierwotng kardiomiopatia przerostowg [3]. Istnieje tez dos¢
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Rycina 1. EKG 43-letniego chorego z licznymi omdleniami z powodu choroby wezta zatokowego

dobra korelacja miedzy wskaznikiem masy LV a nasileniem
cech przerostu LV w EKG, co pozwala monitorowaé do pew-
nego stopnia postep choroby Fabry’ego oraz wyniki lecze-
nia [4, 5]. Zalezno$¢ te mozna zaobserwowac u przedsta-
wionych chorych.

Drugim najczestszym przejawem elektrokardiogra-
ficznym choroby Fabry’ego jest nieprawidtowy odstep PQ
[2]. Zmiana ta réwniez nie jest specyficzna, jednak wspot-
istnienie krétkiego PQ z przerostem LV jest rzadko ob-
serwowana konfiguracja. Skrocenie odstepu PQ w pota-
czeniu z poszerzonymi wskutek zaburzenia przewodzenia
srodkomorowego zespotami QRS moze imitowac obraz
EKG spotykany w zespole preeksycytacji i czesto bywa
tak interpretowane. Jednak w badaniu elektrofizjologicz-
nym stwierdzono, ze za skrocenie odstepu PQ odpowia-
da szybkie przewodzenie przez wezet p-k, a nie obecnosé
szlaku dodatkowego [6]. Jest to zgodne z obserwacjami
przeprowadzonymi u innych oséb z chorobg Fabry’go,
a takze z bardzo zblizonymi klinicznie i patofizjologicz-
nie schorzeniami — chorobg Danona i chorobg Pompego
[7-9] — i przeczy czesto spotykanym stwierdzeniom o wy-
stepowaniu w tych chorobach szlakéw dodatkowych [10].
Czeste wystepowanie szlakow dodatkowych udokumen-
towano jedynie w kardiomiopatii spichrzeniowej wywo-
tanej mutacja PRKAG2. Skrécenie odstepu PQ w choro-
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Rycina 2. EKG 43-letniego chorego. Obecne typo-
we cechy obserwowane w chorobie Fabry’ego
— przerost lewej komory i krétki odstep PQ. Zwra-
ca uwage zmienna morfologia fali U
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Rycina 3. EKG 44-letniej chorej z niewyjasnionymi omdleniami, bradykardia zatokowa i przerostem lewej komory

Rycina 4. EKG 22-letniego chorego z niewyjasnio-
nymi omdleniami. Odstep PQ na gérnej granicy
normy. Wskaznik Sokolowa i Lyona wynosi 4,7 mV

bie Fabry’ego zazwyczaj obserwuje sie na mniej zaawan-
sowanym etapie choroby [11, 12], najpewniej z powodu
specyficznej modyfikacji wtasciwosci wezta p-k przez
gromadzace sie w nim metabolity glikogenu. Przemawia
za tym normalizacja krétkiego odstepu PQ po zastoso-
waniu terapii substytucyjnej alfa-galaktozydaza [5, 13].
W pb6zZniejszym okresie choroby dochodzi do wydtuze-
nia odstepu PQ na skutek progresji uszkodzenia uktadu
bodZcoprzewodzacego [11, 12]. Z czasem prowadzi to
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do bloku p-k na réznych poziomach — u przedstawione-
go chorego najpewniej na poziomie wezta p-k (periody-
ka Wenckebacha), ale opisywane byty przypadki blokéw
dystalnych [1].

Nie ma danych co do czestosci wystepowania dysfunk-
cji wezta zatokowego w chorobie Fabry’ego, jednak sgdzac
po nielicznych tylko opisach takich przypadkéw [1, 14], jest
to rzadszy przejaw tej choroby. Wsréd przedstawionych
przez nas 0s6b, cechy chorego wezta zatokowego byty wy-
bitnie nasilone u pierwszej (spontaniczne zahamowania
zatokowe do 8 s). Uszkodzenie wezta zatokowego praw-
dopodobnie odpowiadato réwniez za omdlenia u siostry
tego chorego. Nie da sie jednak wykluczy¢ innego mecha-
nizmu omdlen. Podczas badania elektrofizjologicznego
stwierdzilismy u dwdch chorych zwiekszong wrazliwosé
wezta p-k na dziatanie adenozyny. U przedstawionej cho-
rej wywotano 17-sekundowa asystolie w nastepstwie blo-
ku p-k 11°, a u jej syna 11-sekundowg asystolie (Rycina 6.)
i 22-sekundowy okres zaawansowanego bloku p-k 11°
po podaniu adenozyny i.v. Wedtug Brignole i wsp. juz trwa-
jacy 6 s okres asystolii i 10 s okres bloku p-k 11° po ade-
nozynie upowaznia do podejrzewania nadwrazliwosci
i omdleA spowodowanych napadowym blokiem p-k
[15]. I cho¢ trafnos¢ diagnostyczna tego testu bywa pod-
wazana, wydaje sie, ze obserwowana przez nas reakcja
wynika z zaburzenia fizjologii tgcza p-k u tych chorych.

Znajomos¢ obrazéw EKG wystepujacych w chorobie
Fabry’ego moze by¢ pomocna w jej rozpoznawaniu.
Zwtaszcza ze spichrzanie glikosfingolipidow moze zacho-
dzi¢ wybidrczo w sercu, co utrudnia rozpoznanie. Ocenia
sie, ze kilka do kilkunastu procent chorych z kardiomiopa-
tig przerostowa (zwtaszcza rozpoznang dopiero po 40. ro-
ku zycia) to wtasnie chorzy z wariantem sercowym zespo-
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Rycina 5. EKG 22-letniego chorego — po podaniu adenozyny i.v. wystapita 11-sekundowa asystolia i 22-sekun-
dowy okres zaawansowanego bloku przedsionkowo-komorowego I1°

tu Fabry’ego. Uwazamy, ze obecnos¢ jakichkolwiek zabu-
rzefi przewodzenia p-k i cech przerostu serca powin-
na sktania¢ do szerszej diagnostyki w tym kierunku. A ta-
ki obraz EKG, jak u pierwszego przedstawionego chorego,
tj. jednoczesnie wybitne cechy przerostu LV, bardzo krét-
ki odstep PQ i dysfunkcja wezta zatokowego, wydaje sie
patognomoniczny dla kardiomiopatii spichrzeniowych wy-
wotanych zaburzonym metabolizmem pochodnych gliko-
genu. Czy mozna sie zgodzi¢ z takim stwierdzeniem?
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Rycina 6. EKG 48-letniego chorego z licznymi po-
wiktaniami choroby Fabry’ego. Obecny blok przed-
sionkowo-komorowy I1° oraz cechy masywnego
przerostu lewej komory
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Z ciekawoscig zapoznatam sie
z tymi niezwyktymi elektrokardiogra-
mami i z ich om6wieniem, a ponie-
waz nawet we wzorcowym, cho¢ wie-
kowym podreczniku interny [1]
w ogéle nie wspomniano o sercu
wsrdéd wymienionych réznorodnych
objawéw rozsianego rogowca tutowia
(bo tak brzmi rzeczowa nazwa choro-
by Fabry’ego), wpisatam do wyszukiwarki internetowej
dwa hasta: Fabry disease i ventricular hypertrophy. Ku me-
mu zdumieniu, potoczyta sie cata lawina tytutéw tacza-
cych te dwa tematy, z sugestig wyrazang przez niektérych
autoréw, ze co najmniej kilka procent chorych z kardiomio-
patia przerostowa cierpi w istocie na nierozpoznana cho-
robe Fabry’ego.

Zanim odpowiem na zadane mi przez Autoréw pyta-
nie, musze sprostowaé zawarty w nim (i wyzej, w tekscie
omowienia) nietrafny opis przyczyny choroby, ktéra pole-
ga na spichrzaniu nie ,pochodnych glikogenu”, ale gliko-
sfingolipidéw, nie jest wiec odmiang glikogenozy, ale lipi-
doza. Czy mozna powiedzie¢, ze patognomonicznym
objawem EKG w chorobie Fabry’ego jest wspbétistnienie
cech przerostu lewej komory (LV), krétkiego odstepu PQ
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i dysfunkcji wezta zatokowego? Trudno to potwierdzi¢, po-
niewaz krotki odstep PQ i cechy przecigzenia LV naleza
takze do objawdw glikogenozy typu Il (czyli choroby Pom-
pego), wywotywanej niedoborem alfa-1,4-glikozydazy,
a wysokie zatamki R (cho¢ gtéwnie nad prawa komora),
czasem skojarzone z krétkim PQ, cechuja dystrofie mies-
niowa Duchenne’a, zwigzang z niedoborem dystrofiny.
Przy okazji warto podkresli¢, ze sg autorzy, w tym cytowa-
ni powyzej przez krakowskich kardiologow, ktérzy w ogé-
le nie wymieniaja cech przerostu LV wérdd zmian EKG
w chorobie Fabry’ego [2-4], a przekraczajacy norme wskaz-
nik masy ciata w badaniu echokardiograficznym stwierdza
sie u ok. 50% chorych [5]. Tym niemniej obserwacje przed-
stawione przez Autoréw omawianego zestawienia (po-
za przypadkiem 3., gdyz u mtodych biatych mezczyzn gér-
na granica prawidtowego wskaznika Sokolowa i Lyona
siega 5,4 mV [6]) przekonuja, ze taki obraz EKG wymaga
réznicowania z chorobg Fabry’ego. | by¢ moze o stuszno-
$ci tego rozpoznania przesadza wspbtistnienie dysfunkgji
wezta zatokowego. Czy jednak zapisy z Rycin 2., 3. i 6. rze-
czywiscie obrazuja przerost (a nawet wiecej — przeciaze-
nie) LV, czy raczej rzekomy jej przerost? Ten dylemat, jak
sie wydaje, nie jest ostatecznie rozwigzany. W znakomi-
tym podreczniku kardiologii znajdujemy opinie, ze zgru-



