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W naukach biologicznych stosuje sie systemy klasyfikacji, ktére poprzez okreslenie logicznych grup i hierarchicznych relacji ma-
ja sprzyjac lepszemu zrozumieniu zagadnienia i usystematyzowanej dyskusji badaczy. W medycynie klinicznej podobne systemy ma-
ja stuzy¢ standaryzacji nomenklatury choréb. Od ponad 30 lat choroby miednia sercowego dzieli sie na pierwotne, inaczej idiopa-
tyczne (kardiomiopatie), oraz wtérne, o podobnych cechach morfologicznych i identyfikowalnych przyczynach, takich jak choroba
wieficowa czy nacieczenie miesnia sercowego (swoiste choroby miesnia sercowego). Niniejszy dokument prezentuje uaktualniong
wersje schematu klasyfikacji kardiomiopatii proponowana przez Grupe Robocza Choréb Miesnia Sercowego i Osierdzia Europejskie-
go Towarzystwa Kardiologicznego (European Society of Cardiology Working Group on Myocardial and Pericardial Diseases). Ma on po-
moc lekarzom praktykom siegnac gtebiej niz tylko do ogélnego rozpoznania okreslonego typu kardiomiopatii w poszukiwaniu bar-
dziej swoistych patologii.
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Wprowadzenie

W naukach biologicznych stosuje sie systemy klasyfika-
cji, ktére przez uszeregowanie organizméw zywych w grupy
logiczne wedtug okreslonej hierarchii majg sprzyjac lepsze-
mu zrozumieniu zagadnienia i usystematyzowanej dyskusji
badaczy. W medycynie klinicznej podobne zasady wykorzy-
stuje sie do standaryzacji nomenklatury choréb, ktére gru-
puje sie na podstawie wspélnych cech morfologicznych lub
zaburzen biochemicznych badz genetycznych. Od ponad 30
lat mianem kardiomiopatii okresla sie choroby serca o okre-
Slonych cechach morfologicznych i fizjologicznych [1-4]. Ce-
lem publikacji tego dokumentu jest zaprezentowanie uak-
tualnionej klasyfikacji kardiomiopatii, tak aby ta klasyfikacja
wciaz byta przydatna w codziennej praktyce klinicznej.

Dlaczego nowa klasyfikacja?

Gdy tworzono system klasyfikacji kardiomiopatii, zda-
wano sobie sprawe z brakéw wiedzy o podstawowych przy-
czynach i patofizjologii réznych jej typéw. Istniato jednak
wowczas przekonanie, graniczgce z pewnoscia, ze s3 one
odrebnymi jednostkami chorobowymi. Kardiomiopatie zde-
finiowano jako pierwotne choroby miesnia sercowego o nie-
znanej przyczynie, natomiast choroby migsnia sercowego
o0 znanej etiologii lub wystepujace w skojarzeniu z choro-
bami uktadowymi zaliczono do kategorii wtérnych lub swo-
istych choréb miesnia sercowego. W miare uptywu czasu
granica miedzy pierwotnymi i wtérnymi schorzeniami
miesnia sercowego zaciera sie coraz bardziej, gdyz pozna-
jemy etiologie choréb uznawanych wczesniej za idiopatycz-
ne. Niedawno nowy schemat klasyfikacji zaproponowata
komisja ekspertow American Heart Association. Okreslenie
»pierwotne” stosuje sie w niej w odniesieniu do choréb,
ktore zajmuja tylko lub przede wszystkim serce, natomiast
»wtérne” —do schorzeh, w ktérych dysfunkcja miesnia ser-
cowego jest jednym z elementéw choroby uktadowej [5].
Rozréznienie pierwotnych i wtérnych patologii wedtug ta-
kiego kryterium bywa jednak trudne, bowiem wiele scho-
rzeh uznawanych za kardiomiopatie pierwotne moze prze-
biegac z silnie wyrazonymi zmianami pozasercowymi,
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a w licznych chorobach sklasyfikowanych jako kardiomio-
patie wtorne zajete jest gtownie (lub wytacznie) serce.

Poniewaz wiele kardiomiopatii spowodowanych jest
mutacjami genéw kodujacych rozne biatka sercowe, alter-
natywnym rozwigzaniem moze by¢ przeprowadzenie po-
nownej klasyfikacji wedtug wywotujacych je defektow ge-
netycznych [6]. Jednak w praktyce klinicznej proces
prowadzacy od rozpoznania do leczenia rzadko rozpoczy-
na sie od identyfikacji sprawczej mutacji genetycznej. Cze-
Sciej patologie wykrywa sie w wyniku diagnostyki prowa-
dzonej z powodu objawéw, z ktérymi zgtaszaja sie chorzy,
lub nieprawidtowosci stwierdzonych w badaniach przesie-
wowych. Nawet jezeli znany jest defekt genetyczny wyste-
pujacy w okreslonej rodzinie, rozpoznanie istotnej klinicz-
nie choroby u nosiciela takiego defektu wciaz wymaga
potwierdzenia morfologicznego fenotypu patologii. Dlate-
g0 uwazamy, ze najbardziej przydatna metoda rozpozna-
wania i leczenia 0s6b oraz rodzin dotknietych chorobami
miesnia sercowego pozostaje system klasyfikacji zorien-
towany klinicznie, w ktérym schorzenia te s3 pogrupowa-
ne wedtug morfologii i funkcji komér.

Proponowana nowa klasyfikacja

Wedtug przyjetej przez nas definicji kardiomiopatia to
choroba miesnia sercowego, w ktérej jest on morfologicz-
nie i czynnosciowo nieprawidtowy, o ile nie wystepuje jed-
noczesnie choroba wieficowa, nadciénienie, wada zastaw-
kowa lub wrodzona wada serca na tyle istotna, by
doprowadzi¢ do obserwowanej patologii miokardium.

Kardiomiopatie pogrupowano wedtug fenotypu morfo-
logicznego i czynnosciowego, w ramach kazdej kategorii
fenotypowej wyrézniono forme rodzinna i niewystepujaca
rodzinnie (Rycina). W tym kontekscie charakter rodzinny
odnosi sie do wystepowania u wiecej niz jednego cztonka
rodziny albo tej samej choroby, albo zmian fenotypowych
wywotywanych (chocby potencjalnie) przez te sama muta-
cje genetyczng, nie zas nabytych choréb serca lub choréb
uktadowych, w ktérych na fenotyp kliniczny wptywa poli-
morfizm genetyczny. Wiekszos¢ kardiomiopatii rodzinnych
ma charakter monogenowy (tzn. wystarczy defekt jedne-
go genu, by wywotaé chorobe). Kardiomiopatia monogeno-
wa moze wystapic jako choroba sporadyczna, gdy wywo-
tujaca ja mutacja powstata de novo, tzn. po raz pierwszy
u cztonka danej rodziny (lub na poziomie germinalnym
u jednego z rodzicow). W tej klasyfikacji kardiomiopatie
u chorych z rozpoznanymi mutacjami de novo zalicza sie
do kategorii rodzinnej, poniewaz chorobe moze odziedzi-
czyt ich potomstwo.

Kardiomiopatie niewystepujace rodzinnie definiuje sie
klinicznie, stwierdzajac obecnosé choroby tylko u danego
chorego, gdy pozostali cztonkowie rodziny sg zdrowi
(na podstawie analizy pokrewiefstwa i oceny klinicznej).
Nastepnie dzieli sie je na kardiomiopatie idiopatyczne (brak
identyfikowalnych przyczyn) oraz nabyte, w ktérych dys-
funkcja komory stanowi raczej powiktanie choroby zasad-
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niczej niz pierwotng istote schorzenia. Inaczej niz w klasy-
fikacji WHO/ISFC z 1995 ., wytaczamy z tej kategorii dys-
funkcje lewej komory (LV) wtérng do zmian w tetnicach
wieficowych, nadcisnienia tetniczego, wady zastawkowej
i wrodzonych wad serca, gdyz diagnostyka i leczenie tych
schorzen odbiega zasadniczo od postepowania w wiekszo-
sci kardiomiopatii.

Grupa ekspertow American Heart Association zasuge-
rowata, by kanatopatie jonowe i choroby przewodzenia tak-
ze uznac za kardiomiopatie, poniewaz wspomniane zabu-
rzenia genetyczne ,sa odpowiedzialne za zmiany
wiasciwosci biofizycznych i struktury biatek, a co za tym
idzie — powstawanie kanatéw jonowych o zaburzonej ar-
chitekturze i funkcji” [5]. Tym niemniej ostatnie badania
sugerujace role genéw kodujacych kanaty jonowe w pato-
genezie czesci przypadkéw kardiomiopatii rozstrzeniowej
(ang. dilated cardiomyopathy, DCM), zaburzen przewodnic-
twa i arytmii [7] nie s obecnie wystarczajagca podstawa
do uznania kanatopatii za kardiomiopatie.

Implikacje dla praktyki klinicznej

Naczelna zasada proponowanego systemu klasyfika-
cji jest jego przydatnosé w codziennej praktyce klinicznej.
Podziat kardiomiopatii na rodzinne i niewystepujace ro-
dzinnie ma z zatozenia zwiekszy¢ swiadomos¢é znaczenia
zmian genetycznych jako przyczyn dysfunkcji miesnia ser-
cowego, zapewnia tez logiczne podstawy, na ktérych be-
da sie opierac¢ dalsze poszukiwania badawcze. Co wazne,
system klasyfikacji nie dostarcza zadnych wskazéwek do-
tyczacych algorytmu diagnostycznego, ktéry nalezy zasto-
sowac w razie rozpoznania kardiomiopatii. Mamy jednak
zamiar zaproponowac takie wskazéwki w kolejnych doku-
mentach naszej Grupy Robocze;.

Podtypy kardiomiopatii

W przesztosci wiekszos¢é kardiomiopatii definiowano
na podstawie wykluczania obecnosci okreslonych cech lub
towarzyszacych choréb. Coraz czesciej okazuje sie jednak,
ze osoby z chorobami miesénia sercowego o nieznanej etio-
logii w istocie cierpia na rzadkie, ale dobrze poznane scho-
rzenia, ktére moga uszkadza¢ miokardium. W nowym sys-
temie klasyfikacji proponujemy odejscie od koncepcji
stawiania rozpoznah przez wykluczenie i skupienie sie tyl-
ko na morfologii i funkcji serca. Ta prosta, cho¢ radykalna
zmiana dotychczasowej konwencji oznacza zarzucenie roz-
nicowania miedzy kardiomiopatiamii i swoistymi choroba-
mi miesnia sercowego (z wyjatkiem nadcisnienia tetnicze-
go, choroby wieficowej, wad zastawkowych i wrodzonych
wad serca). Kryje sie za tym wola promowania szerszego
poszukiwania w codziennej praktyce klinicznej licznych
choréb, ktére moga wywotywac kardiomiopatie.

Kardiomiopatia przerostowa (HCM)

Zgodnie z tradycja kardiomiopatie przerostowa (ang.
hypertrophic cardiomyopathy, HCM) rozpoznaje sie na pod-

stawie przerostu miesnia sercowego pod nieobecnosé ob-
cigzeh hemodynamicznych mogacych ttumaczyé stopien
tego przerostu, a takze choréb uktadowych, takich jak
amyloidoza i glikogenozy [1-4, 8, 9]. Celem takiego roz-
roznienia byto oddzielenie stanéw, w ktérych wystepuje
przerost kardiomiocytow, od stanéw, w ktérych zwiekszo-
na masa LV i grubosé jej scian jest wynikiem nacieczenia
srédmiagzszowego lub wewnatrzkomérkowego gromadze-
nia sie substratéw metabolicznych. Jednak w codziennej
praktyce klinicznej czesto niemozliwe jest rozréznienie
tych dwéch sytuacji za pomoca nieinwazyjnych technik
diagnostycznych, takich jak echokardiografia czy rezonans
magnetyczny. Jednym z mozliwych rozwigzan w takiej sy-
tuacji bytoby wtaczenie do definicji HCM koniecznosci hi-
stologicznego wykazania przerostu miocytéw (w biopsji
miesnia sercowego), ale ze wzgledu na rozsiany i ztozony
charakter zmian w wiekszosci patologii miesnia sercowe-
go, pewne rozréznienie bytoby mozliwe jedynie na pod-
stawie badania posmiertnego. Chcac wyznaczyé wspélny
punkt wyjsciowy poszukiwan klinicznych w prezentowa-
nym systemie klasyfikacji, nie uznano obecnosci cech spi-
chrzania w miesniu sercowym za kryterium wykluczajace
rozpoznanie HCM. Zamiast tego kardiomiopatie przero-
stowe zdefiniowano jako stany zwiekszonej grubosci scian
komér lub ich masy pod nieobecnosé na tyle zwiekszone-
go obcigzenia hemodynamicznego (nadcisnienie, wada
zastawkowa), by mogto ono spowodowac obserwowane
nieprawidtowosci.

Takie podejscie do zagadnienia z pewnoscig wzbudzi
kontrowersje, odzwierciedla ono jednak terminologie sto-
sowana juz od pewnego czasu przez pediatrow i pozwala
unikna¢ ciagtych dyskusji i sprzeciwoéw, jakie rodza préby
ograniczenia rozpoznania HCM do jednego, waskiego fe-
notypu i etiologii (tzn. choroby biatek sarkomerowych). Po-
tencjalny brak precyzji (w znaczeniu patologicznym) okre-
Slenia ,,przerostowa” w pewnych sytuacjach klinicznych
z nawigzka réwnowazy naszym zdaniem przeniesienie
punktu ciezkosci na zagadnienia kliniczne zwigzane z opra-
cowaniem odpowiednich strategii diagnostycznych opiera-
jacych sie na informacjach uzyskanych z wywiadu, badania
przedmiotowego i nieinwazyjnych badan dodatkowych.

Cztonkowie Grupy Roboczej poswiecili sporo czasu za-
gadnieniu amyloidozy serca, tradycyjnie uznawanej za mo-
del kordiomiopatii restrykcyjnej (ang. restrictive cardiomy-
opathy, RCM), mimo Ze z czysto morfologicznego punktu
widzenia czesto nie spetnia ona wiekszosci kryteriow wy-
mienianych we wczesniejszych definicjach. Jako argumen-
ty za niezmienianiem tej konwencji wymienia sie to, ze od-
ktadanie sie biatka amyloidu w $rédmigzszu (a nie
wewnatrzkomérkowo) wyklucza prawidtowe zastosowa-
nie okreslenia ,,przerost” oraz ze —w przeciwienstwie do in-
nych przyczyn pogrubienia miesnia sercowego — obecnos¢
amyloidu wigze sie z wystepowaniem charakterystycznych
zmian w EKG i w badaniach obrazowych, co sugeruje wta-
Sciwe rozpoznanie. Przeciwko dotychczasowej konwencji
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przemawia natomiast to, ze zgodnie z logika klasyfikacji
morfologicznej pogrubienie scian komér spowodowane
odktadaniem sie amyloidu nalezatoby uznaé za HCM. Osta-
tecznie ustalono, ze amyloidoze nalezy uwzgledni¢ w dia-
gnostyce r6znicowej zarowno HCM, jak i RCM, dajac przez
to do zrozumienia, ze watpliwosci co do nozologii tej cho-
roby nie zostaty do konca rozwiane.

Przerost LV pod nieobecnos¢ nadcisnienia i wady za-
stawkowej wystepuje u ok. 1:500 os6b w populacji ogél-
nej [8, 9]. Wiele z nich cierpi na chorobe wystepujacg ro-
dzinnie, dziedziczacag sie autosomalnie dominujaco,
u ktorej podtoza lezg mutacje gendw kodujacych rézne
biatka sercowych sarkomeréw. U wiekszosci chorych
z mutacjami genéw biatek sarkomerowych przerost przyj-
muje forme asymetryczng z zajeciem gtéwnie przegrody
miedzykomorowej i zaburzeniem przestrzennej organi-
zacji kardiomiocytéw. Jama LV jest zwykle zmniejszona,
za$ skracanie odcinkowe typowo powyzej normy. Do roz-
strzeni LV w przebiegu choroby i wystapienia niewydol-
nosci skurczowej dochodzi u niewielkiego odsetka cho-
rych (do 10% w niektérych badaniach). W chorobach
biatek sarkomerowych moga wystepowac wszystkie for-
my przerostu, tym niemniej u 0séb ze schorzeniami me-
tabolicznymi, takimi jak choroba Andersona-Fabry’ego,
cytopatie mitochondrialne i glikogenoza, czestszy jest
przerost koncentryczny. Do dodatkowych wskazéwek dia-
gnostycznych u takich chorych zalicza sie typ dziedzicze-
nia (sprzezone z chromosomem X, autosomalne recesyw-
ne) oraz wystepowanie objawdw choroby wielouktadowej.
Z fizjologicznymi zmianami morfologii LV, ktére mozna
pomyli¢ z fenotypem patologicznym, wigze sie wyczyno-
we uprawianie sportu na poziomie krajowym oraz mie-
dzynarodowym. Tak znaczne pogrubienie miesnia serco-
wego jak u chorych z HCM obserwuje sie jednak rzadko
(u <2% sportowcdw ptci meskiej) [8]. U oséb mtodych
HCM czesto wystepuje razem z zespotami wad wrodzo-
nych, dziedzicznymi zaburzeniami metabolicznymi i cho-
robami nerwowo-miesniowymi. W wypadku wystepowa-
nia rodzinnego obserwuje sie rézne typy dziedziczenia;
do choréb autosomalnych u oséb mtodych naleza zesp6t
Noonan i LEOPARD (dominujace) oraz ataksja Friedreicha
(recesywna) [9].

Kardiomiopatia rozstrzeniowa (DCM)

Wedtug definicji DCM rozpoznaje sie na podstawie roz-
strzeni i dysfunkcji skurczowej LV pod nieobecnos¢ niepra-
widtowych obcigzen (nadci$nienie, wady zastawkowe)
i choroby wiencowej mogacych spowodowac globalne upo-
Sledzenie kurczliwosci. Moze im towarzyszy¢ rozstrzen
i dysfunkcja prawej komory (RV), cho¢ nie jest to warun-
kiem rozpoznania.

Czestos¢ wystepowania DCM w populacji ogblnej jest
nieznana, wyrazne sa jednak réznice wiekowe i geograficz-
ne. U co najmniej 25% chorych w zachodnich spoteczen-
stwach obserwuje sie wyktadniki rodzinnego jej wystepo-
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wania, z dziedziczeniem najczesciej autosomalnym domi-
nujacym [10-12]. Chorobe rodzinna nalezy tez podejrzewac
w razie wystepowania w rodzinie przypadkéw przedwcze-
snych zgonéw sercowych, choréb uktadu przewodzacego
serca lub miopatii mieéni szkieletowych. Autosomalne do-
minujace formy choroby sag skutkiem mutacji genéw ko-
dujacych biatka cytoszkieletu, sarkomerowe/prazka Z, bto-
ny jadrowej oraz wstawek. Do choréb sprzezonych
z chromosomem X przebiegajacych z DCM naleza dystro-
fie mieSniowe (np. Beckera i Duchenne’a) oraz DCM sprze-
zona z ptcia. Kardiomiopatia rozstrzeniowa moze sie tez
rozwing€ u chorych z cytopatiami mitochondrialnymi oraz
dziedzicznymi chorobami metabolicznymi (np. hemochro-
matozg). Do nabytych przyczyn DCM nalezg m.in. niedo-
bory pokarmowe, zaburzenia hormonalne oraz stosowa-
nie kardiotoksycznych lekow (Tabela).

Kardiomiopatia rozstrzeniowa moze sie rozwingac jako
p6zne powiktanie infekcji i zapalenia miesnia sercowego.
W przeciwienstwie do aktywnego lub nadostrego zapale-
nia miesnia sercowego, a wiec z definicji ostrej choroby
zapalnej, w ktorej czesto nie dochodzi do rozstrzeni LV, roz-
poznanie zapalnej DCM warunkuje obecnos¢ przewlektych
naciekéw zapalnych w potaczeniu z poszerzeniem LV i ob-
nizeniem frakcji wyrzutowej. Konieczna jest zatem ocena
histologiczna i/lub immunocytochemiczna. U pewnego od-
setka chorych z zapalna DCM stwierdza sie obecnos¢ bia-
tek wirusowych w miesniu sercowym, obserwuje sie tez
przetrwate zakazenie bez zmian zapalnych.

Okreslenie kardiomiopatia zastoinowa z niewielka roz-
strzenia (ang. mildly dilated congestive cardiomyopathy,
MDCM) odnosi sie do chorych z zaawansowang niewydol-
noscia serca i ciezka skurczowga dysfunkcja LV bez cech re-
strykcji i znaczacego poszerzenia LV (mniej niz 10-15% po-
wyzej gbrnej granicy normy). Ponad 50% takich chorych
ma w rodzinie przypadki DCM. Mimo pewnych réznic pa-
tologicznych, obraz kliniczny i rokowanie w MDCM sa bar-
dzo podobne jak w typowych przypadkach DCM [13].

Kardiomiopatia okotoporodowa (ang. peripartum car-
diomyopathy, PPCM) jest forma DCM, w ktérej objawy nie-
wydolnosci serca pojawiaja sie w ostatnim miesiacu ciazy
lub w ciggu pierwszych 5 mies. po porodzie [14]. Jako czyn-
niki etiologiczne PPCM proponuje sie zapalenie miesnia ser-
cowego, reakcje autoimmunologiczne spowodowane chi-
meryzmem hematopoetycznych linii komorkowych
przedostajacych sie od ptodu do matki oraz obcigzenie he-
modynamiczne podczas ciazy. Kardiomiopatia tego typu
moze sie rozwinaé w kazdym wieku, jest jednak czestsza
u kobiet po 30. roku zycia. Dotyka kobiet ze wszystkich grup
etnicznych, réwnie czesto w pierwszej, drugiej i kolejnych
cigzach. Jej wystepowanie wyraznie sie wigze z nadciénie-
niem podczas cigzy, ciaza mnoga i leczeniem tokolitycznym.

Kardiomiopatia restrykcyjna (RCM)

Restrykcyjna fizjologia LV polega na takiej charaktery-
styce jej napetniania, ze zwiekszona sztywnos¢ miesnia
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sercowego juz przy niewielkim wzroscie objetosci wywo-
tuje nagty wzrost ciSnienia. Precyzyjne zdefiniowanie RCM
zawsze stwarzato problemy, poniewaz restrykcyjna fizjo-
logia napetniania komor wystepuje w wielu réznych pato-
logiach [15]. W obecnym systemie klasyfikacji definicja kar-
diomiopatii restrykcyjnej opiera sie na stwierdzeniu
restrykcyjnej fizjologii komér przy zachowaniu prawidto-
wej lub zmniejszeniu objetosci rozkurczowej (jednej lub
obu komér), objetosci skurczowej oraz prawidtowe] grubo-
ci scian komor. Tradycyjnie przyjeto sie sadzi¢, ze w RCM
funkcja skurczowa jest nieuposledzona, faktycznie jednak
kurczliwos¢ tylko w rzadkich przypadkach jest rzeczywi-
Scie prawidtowa. Fizjologia restrykcyjna moze sie pojawic
u chorych ze schytkowa HCM lub DCM, nie sadzimy jed-
nak, by konieczne byto tworzenie dla tych sytuacji odreb-
nej podkategorii.

Doktadna czestos¢ wystepowania RCM jest nieznana,
prawdopodobnie jest to najrzadszy typ kardiomiopatii. Mo-
ze wystepowac jako postac idiopatyczna, rodzinna lub by¢
skutkiem réznych choréb uktadowych, szczegélnie amylo-
idozy, sarkoidozy, rakowiaka, twardziny, a takze toksycz-
nego dziatania antracyklin. Rodzinng RCM czesto cechuje
dziedziczenie autosomalne dominujace, co w niektérych
rodzinach jest skutkiem mutacji genu kodujacego troponi-
ne I, w innych rozw6j kardiomiopatii wigze sie z zaburze-
niami przewodnictwa wywotanymi przez mutacje genu de-
sminy (zwykle wystepuje wéwczas takze miopatia miesni
szkieletowych). Rzadko choroba rodzinna dziedziczy sie au-
tosomalnie recesywnie (jak w hemochromatozie wywota-
nej przez mutacje genu HFE czy glikogenozie) lub w sprze-
zeniu z chromosomem X (np. w chorobie Andersona-
-Fabry’ego).

Restrykcyjna fizjologie komor moga tez wywotywac pa-
tologie wsierdzia (wtdknienie, fibroelastoza i zakrzepica),
ktére uposledzaja funkcje rozkurczowa. Mozna je podzie-
li¢ wedtug wystepowania eozynofilii na choroby wsierdzio-
wo-endomiokardialne przebiegajace z hipereozynofilig
[obecnie zespoty hipereozynofilowe (HES)] i bez hipereozy-
nofilii [np. wtdknienie endomiokardialne (EMF)]. W naby-
tych postaciach EMF postuluje sie udziat zakazen pasozyt-
niczych, lekéw, jak metyserid, oraz czynnikéw zapalnych
i zywieniowych. Wtoknienie wsierdzia wyscielajacego dro-
ge naptywu RV i/lub LV prowadzi do niedomykalnosci za-
stawek przedsionkowo-komorowych. Izolowane zajecie LV
skutkuje zastojem w krazeniu ptucnym, zas zmiany obej-
mujace gtéwnie RV prowadzg do niewydolnosci prawoko-
morowe;j.

Wtéknienie endomiokardialne nalezy odrézni¢ od fibro-
elastozy wsierdzia, wystepujacej we wczesnym dziecin-
stwie, choroba ta charakteryzuje sie pogrubieniem wsier-
dzia gtéwnie w obrebie LV, do ktérego dochodzi w wyniku
proliferacji tkanki wtéknistej i elastycznej. Czesto taczy sie
ona z wadami wrodzonymi, a wedtug pewnych danych
w jej etiologii waznga role odgrywa zakazenie wirusowe,
zwtaszcza wirusem swinki.

Kardiologia Polska 2008; 66: 5

Arytmogenna kardiomiopatia prawej komory
(ARVC)

W przeciwiefstwie do HCM, DCM i RCM, arytmogenna
kardiomiopatie RV (ang. arrhythmogenic right ventricular car-
diomyopathy, ARVC) definiuje sie histologicznie na podstawie
obecnosci postepujacego wypierania miesnia sercowego RV
przez tkanke ttuszczowa i wibknista, czesto ograniczonego
do ,dysplastycznego trojkata”, na ktéry sktadaja sie droga
naptywu i odptywu RV oraz koniuszek. Wspomniane zmiany
patomorfologiczne moga prowadzi¢ do czynnosciowych i mor-
fologicznych zaburzen RV, a takze — gdy wystepuja w obrebie
LV —do zaburzen fenotypowych charakterystycznych dla DCM.
Moga tez nie prowadzi¢ do klinicznie wykrywalnych zmian
w zadnej z kom6ér. Na uzytek niniejszej klasyfikacji definicja
ARVC wymaga wykazania obecnosci dysfunkgji RV (globalnej
lub odcinkowej) z lub bez zmian w LV oraz dodatkowo histo-
logicznego udokumentowania typowych dla tej choroby zmian
i/lub nieprawidtowosci elektrokardiograficznych wedtug opu-
blikowanych kryteriow [16].

Cho¢ ARVC wystepuje rzadko (z szacunkowg czesto-
Scig 1:5000), jest ona czestg przyczyna nagtego zgonu
u mtodych mieszkahcéw pewnych rejonéw Europy.
Wprawdzie spotyka sie postaci ARVC o dziedziczeniu au-
tosomalnym recesywnym (np. zespoty Naxos i Carvajala
wywotywane przez mutacje genéw kodujacych odpowied-
nio plakoglobine i desmoplakine), ale wiekszos¢ przypad-
kow jest wynikiem dziedziczonych autosomalnie dominu-
jaco mutacji genéw dla plakofiliny 2 i innych biatek
desmosomalnych kardiomiocytéw (Tabela). Zmiany feno-
typowe odpowiadajace ARVC moga tez wywotywaé muta-
cje genéw dla TGF-B i receptoréw rianodynowych.

Kardiomiopatie niesklasyfikowane
Niescalenie lewej komory (LVNC)

Niescalenie LV (ang. left ventricular non-compaction,
LVNC) cechuje sie nadmiernym beleczkowaniem LV i obec-
noscig gtebokich zachytkéw miedzybeleczkowych [17]. Mie-
sief sercowy czesto jest pogrubiaty, z wyraznym podzia-
tem na cienkga zbitg warstwe nasierdziowg i grubg warstwe
wsierdziowa. U niektorych chorych LVNC wspbtistnieje z po-
szerzeniem LV i dysfunkcjg skurczowg, ktéra u noworod-
kéw moze by¢ przemijajaca.

Nie ma pewnosci, czy LVNC to odrebna kardiomiopatia,
czy jedynie wrodzona badz nabyta wada, wspélna dla wie-
lu fenotypowo réznych kardiomiopatii. Wystepuje ona za-
réowno jako izolowana patologia, jak i w skojarzeniu z wro-
dzonymi wadami serca, takimi jak anomalia Ebsteina,
ztozone wady sinicze, a takze z pewnymi chorobami ner-
wowo-miesniowymi. Populacyjna czestos¢ wystepowania
izolowanej LVNC jest nieznana, rozpoznaje sie jg natomiast
w 0,014% wykonywanych badan echokardiograficznych.
W duzej populacji pediatrycznej uznano ja za najczestsza
kardiomiopatie niesklasyfikowana [18]. Niescalenie LV cze-
sto wystepuje rodzinnie, u co najmniej 25% bezobjawowych
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krewnych chorych z t3 chorobg obserwuje sie r6zne niepra-
widtowosci w badaniu echokardiograficznym. Geny, w kt6-
rych zidentyfikowano wywotujace jag mutacje, to miedzy
innymi gen G 4.5 kodujacy taffazyne (sprzezony z chromo-
somem X), gen dla dystrobrewiny alfa, ZASP, aktyny, lami-
ny A/C oraz locus na chromosomie 1 p 15.

Kardiomiopatia tako-tsubo

Zesp6t przemijajacego balotowania koniuszka LV, ina-
czej kardiomiopatia tako-tsubo, cechuje sie wystepowa-
niem przejsciowej odcinkowej dysfunkcji skurczowej ob-
szaru koniuszka i/lub Srodkowych segmentéw LV
pod nieobecnos¢ istotnej hemodynamicznie choroby wien-
cowej w ocenie angiograficznej. Chorzy trafiaja do lekarza
z powodu nagle pojawiajacego sie b6lu w klatce piersio-
wej o charakterze dtawicy, stwierdza sie u nich odwréco-
ne zatamki T w licznych odprowadzeniach, co czasem jest
poprzedzone uniesieniem odcinka ST, oraz niewielki wzrost
stezenia enzymo6w sercowych [19]. Cho¢ po raz pierwszy
zespét ten opisano w Japonii, stwierdza sie go takze
u przedstawicieli rasy kaukaskiej w Europie i Ameryce Pot-
nocnej. Wiekszos¢ doniesien dotyczy przypadkéw wyste-
pujacych u kobiet w wieku pomenopauzalnym. Pojawie-
nie sie objaw6w czesto poprzedza stres emocjonalny lub
przemeczenie fizyczne. U wiekszosci chorych stwierdza sie
podwyzszone stezenie norepinefryny, a u 16% — przemija-
jacy dynamiczny srodkomorowy gradient cisnienia. Czyn-
nos¢ LV zwykle wraca do normy po kilku dniach lub tygo-
dniach, a nawroty zdarzaja sie rzadko. Taki sam rodzaj
odwracalnej dysfunkcji miesnia sercowego spotyka sie cza-
sem u chorych z krwawieniem srédczaszkowym lub inny-
mi ostrymi incydentami mézgowymi (neurogenne ogtu-
szenie miesnia sercowego).

Ograniczenia

Z cata pewnoscia s sytuacje, w ktérych powyzszy sys-
tem klasyfikacji nie oddaje w petni ztozonosci pewnych fe-
notypéw chorobowych. Do najczestszych probleméw kli-
nicznych nalezy wystepowanie réznych kardiomiopatii
wywotywanych przez te samg mutacje genetyczng (u oséb
spokrewnionych i niespokrewnionych), takiej samej kar-
diomiopatii w wyniku wielu r6znych mutacji oraz ewolu-
owanie w czasie jednego fenotypu choroby w inny. Kolej-
ne ograniczenie proponowanego schematu polega
na wystepowaniu ,,fenotypéw mieszanych”, na przyktad
u chorych z rozstrzenia i jednoczesnie przerostem komor.
Zamiast préb tworzenia skomplikowanych podkategorii,
trudnych do stosowania w praktyce klinicznej, przyjelismy
rozwigzanie polegajace na modyfikowaniu definicji po-
szczegblnych kardiomiopatii w taki sposéb, by zwiekszy¢
Swiadomos¢ istnienia wielu réznych nieprawidtowosci
u 0séb (i cztonkéw rodzin) z chorobami miesnia sercowe-
go. Mamy nadzieje, ze kolejne rewizje tej klasyfikacji do-
konywane na podstawie nowych danych rozwigza wszel-
kie sporne kwestie.

Whnioski

W niniejszym dokumencie zaproponowano nowa kla-
syfikacje kardiomiopatii, opracowana tak, by mogta stuzy¢
jako przydatne narzedzie w codziennej praktyce klinicznej.
R6zni sie ona istotnie od klasyfikacji WHO/ISFC z 1995 r.
i systemu wypracowanego przez ekspertow American
Heart Association. Proponowana klasyfikacja cechuje sie
w szczegblnosci tym, ze:

* opiera sie na uszeregowaniu w grupy swoistych fenoty-
péw morfologicznych i czynnosciowych (nie zas wg pa-
tomechanizméw powstawania, co jest bardziej przydat-
ne dla celéw naukowych niz codziennej praktyki);

 uwzglednia dalszy podziat w ramach klas na postaci ro-
dzinne i niewystepujace rodzinnie, co z zatozenia ma
zwiekszyé Swiadomos¢ istnienia genetycznych determi-
nantéw kardiomiopatii i ukierunkowa¢ badania diagno-
styczne (tacznie z poszukiwaniem swoistych mutacji
w uzasadnionych przypadkach);

e odrzuca podziat na kardiomiopatie pierwotne i wtérne;

» odchodzi od diagnostyki opartej w gtéwnej mierze na wy-
kluczaniu rozpoznan, przenoszac ciezar na pozytywne,
logiczne poszukiwanie wskaznikéw diagnostycznych.

Propozycje te maja poméc lekarzom praktykom
siegnac gtebiej niz tylko do ogblnego rozpoznania okreslo-
nego typu kardiomiopatii w poszukiwaniu bardziej swo-
istych patologii, co moze by¢ przydatne w zindywidualizo-
wanym postepowaniu z chorymi i ich rodzinami.

Nie zadeklarowano konfliktu intereséw.
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