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Abstract

We describe a case of a neonate who developed cardiogenic shock 24 days after birth. Echocardiography revealed
congenital anomaly — isolated non-compaction of the left ventricular myocardium. Medical treatment was effective. The whole
clinical presentation suggests the Barth syndrome. The diagnosis and treatment of this condition are discussed.
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Wstep

Izolowana kardiomiopatia gabczasta (isolated ven-
tricular non-compaction, IVNC) powstaje w okresie
morfogenezy serca w nastepstwie nieprawidtowej re-
sorpcji ptodowego wsierdzia. W efekcie Sciana komor
serca nie ma prawidtowej, zwartej budowy. Utworzona
jest przez dwie warstwy, z ktérych wewnetrzna, wsier-
dziowg, stanowi sie¢ beleczek poprzedzielanych zato-
kami wypetnianymi krwig naptywajaca ze swiatta ko-
mory. Izolowana kardiomiopatia gabczasta uwarunko-
wana jest genetycznie, jednak sposéb dziedziczenia
nie jest jednorodny i nie do konca jest poznany. U no-
worodkéw nalezy do szerokiej grupy kardiomiopatii
sprzezonych z ptcig z mutacja genu G4.5 w locus Xg28.
Kardiomiopatia gabczasta z ekspresja u dorostych wy-
daje sie cecha autosomalnie dominujgcg — genetycz-
nie inng i bardziej zré6znicowana niz IVNC u noworod-
kow [1].

Ekspresja objawow IVNC jest r6znorodna. U czesci
pacjentéw przebiega bezobjawowo, natomiast u innych
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stwierdza sie niewydolnos¢ krazenia, zaburzenia rytmu
serca, powiktania zatorowe, czyli typowe objawy IVNC.
Do rozpoznania IVNC konieczne jest wykluczenie wro-
dzonej wady serca. Postep w zakresie echokardiografii
oraz coraz wieksze dosSwiadczenie badajacych pokazaty,
ze IVNC jest schorzeniem czestszym niz sadzono wcze-
Sniej. Jak dotychczas, wg WHO IVNC pozostaje kardio-
miopatia niesklasyfikowana.

Opis przypadku

Chtopiec urodzony z CIV PIV sitami natury w stanie do-
brym (Apgar 10 pkt) zostat planowo zakwalifikowany
do konsultacji kardiologicznej ze wzgledu na obciazajacy
wywiad rodzinny. Dziecko ptci meskiej z CI Pl zmarto na-
gle w 6. mies. zycia. Drugie dziecko, réwniez chtopiec, uro-
dzone z ClI PIl, ma obecnie 5 lat, rozwija sie prawidtowo.
Dwoje kolejnych dzieci (chtopcy) pochodzi ze zwigzku z in-
nym mezczyzng. Dziecko z ClII Plll urodzone sitami natu-
ry w stanie dobrym, zmarto nagle w 24. dobie Zycia
Na podstawie badania anatomopatologicznego wykaza-
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no przerost wolnej $ciany lewej komory (LV) oraz przegro-
dy miedzykomorowej, ktéry —w ocenie badajacego pato-
loga — mogt sugerowac kardiomiopatie przerostowa.

Podczas czwartej cigzy 2-krotnie (24 i 32 Hbhd) wyko-
nano badanie ultrasonograficzne oraz badanie echokar-
diograficzne ptodu w Zaktadzie Diagnostyki i Profilaktyki
Wad Wrodzonych w todzi. W drugim badaniu wykazano
nieznaczny przerost przegrody miedzykomorowej
—5,2 mm. Poza tym na podstawie obu badan ptéd ocenio-
no jako eutroficzny, wydolny krazeniowo. W trakcie kon-
sultacji kardiologicznej (w 24. dobie zycia) stan dziecka
ulegt gwattownemu zatamaniu. Po chwili niepokoju rucho-
wego dziecko zszarzato, stato sie apatyczne, obserwowa-
no zmniejszony naped oddechowy, staba reakcje na bodz-
ce dotykowe. Tetno obwodowe byto niewyczuwalne.

Wstepna ocena echokardiograficzna wykazata uogol-
nione uposledzenie kurczliwosci LV, frakcje wyrzutowa
oceniono na ok. 25%. Uwidoczniono fale zwrotna (zasie-
giem +++) przez zastawke mitralng (MV). Nie wykazano
anomalii tuku aorty ani wady strukturalnej serca. Odej-
Scie oraz przebieg proksymalnych odcinkéw naczyh
wiefcowych byt prawidtowy. Zwracata jednak uwage
dwuwarstwowa budowa $ciany LV (Rycina 1). Warstwa
wsierdziowa byta hiperechogeniczna, bogatozatokowa,
bogatobeleczkowa. Zatoki znakowaty sie w badaniu ko-
lorowym dopplerem (Rycina 2.).

Wymiar skurczowy warstwy wsierdziowej wyno-
sit 5-8 mm i byt najwiekszy w segmencie koniuszko-
wym (Rycina 3.). Wymiar warstwy srodsierdziowej
(zwarta struktura miesnia) nie przekraczat 2-3 mm. Nie
wykazano analogicznych zmian w komorze prawej. Wy-
kluczono wade strukturalng serca. Obraz kliniczny oraz
echokardiograficzny wskazywat na objawy wstrzasu
kardiogennego w przebiegu kardiomiopatii ggbczastej.

Zastosowano leczenie typowe dla ostrej niewydolno-
sci krazenia: wlew dozylny dopaminy, furosemid, kapto-
pril oraz metylodigoksyne. Ze wzgledu na nieznaczng re-
tencje CO, wdrozono tlenoterapie bierng i uzyskano po-
prawe parametréw gazometrycznych. Rentgenogram
klatki piersiowej ujawnit powiekszenie sylwetki serca
(wskaznik sercowo-ptucny 0,65) oraz przekrwienie bierne
miazszu ptuc. Wartosci wskaznikéw procesu zapalnego
(CRP, OB, prokalcytonina) wykluczaty infekcje. Wykazano
podwyzszone wartosci troponiny oraz D-dimeru. Majac
na uwadze znacznego stopnia dysfunkcje skurczowa LV
oraz podwyzszone wartosci D-dimeru, rozpoczeto wlew
dozylny heparyny. Po kilku godzinach leczenia stan dziec-
ka sie ustabilizowat. Powtoki ciata zarézowity sie, dziecko
stato sie zywotne. W 2. dobie rozpoczeto stopniowg re-
dukcje dawki dopaminy, ktéra odstawiono w 3. dobie.
Do leczenia wigczono karwedilol. Wlew heparyny zasta-
piono kwasem acetylosalicylowym.

B

Rycina 1. Kardiomiopatia ggbczasta — dwuwar-
stwowa budowa Sciany LV. Projekcja przymost-
kowa krétka na poziomie miesni brodawkowa-
tych: rozkurcz (A) i skurcz (B)

Rycina 2. Kardiomiopatia gabczasta. Projekcja
przymostkowa krotka — znakowanie kolorem
,odkomorowego” przeptywu w zatokach
(strzatki); rozkurcz (A) i skurcz (B)

Rycina 3. Kardiomiopatia gabczasta — wyrazne
zatoki siegajace Srodsierdzia w projekcji 4-ja-
mowej koniuszkowej (A), koniuszkowej po-
przecznej (B) RV — prawa komora, LV - lewa
komora

W 2. tygodniu pobytu kontrola echokardiograficzna
wykazata poprawe parametrow kurczliwosci LV:
FS —23%, EF — 45%, oraz zmniejszenie zasiegu niedomy-
kalnodci MV (+/++). W kolejnych badaniach morfologii
krwi obserwowano tendencje do leukopenii — wartosci
WBC utrzymywaty sie w granicach 3500-4500. Liczba
granulocytéw obojetnochtonnych nie przekraczata 12%,
co wskazywato na neutropenie. Poza tym w ocenie kli-
nicznej dziecka zwracato uwage obnizone napiecie mie-
Sniowe.

Catosé obrazu klinicznego oraz wywiad rodzinny su-
geruja zespdt Bartha.

Kardiologia Polska 2006; 64: 12



1424

Mariola Szulik et al.

-40

Rycina 4. Echokardiograficzne kryteria rozpozna-
nia kardiomiopatii ggbczastej — w fazie koncowo-
rozkurczowej [4] — oznaczenia w tekscie

Dyskusja

Izolowana kardiomiopatia gabczasta jest schorze-
niem o niejednorodnym podtozu genetycznym oraz
réznej ekspresji objawéw. Etiologia schorzenia wynika
z zaburzonej morfogenezy serca. Jej istotg jest niepetna
resorpcja ptodowego wsierdzia, ktéra dokonuje sie w 2.
oraz 3. mies. ciazy [2]. W efekcie miesierr komdr ma
dwuwarstwowa strukture [3]. Warstwa wsierdziowa
jest grubsza, ,,rozrzedzona”, co jest wynikiem bogatego
beleczkowania. Miedzy beleczkami znajduja sie zatoki
wypetniane krwig bezposrednio z jam komér. Warstwa
nasierdziowa jest utworzona przez prawidtowa, ,,zwar-
t3” tkanke miesniowa.

Echokardiograficzne objawy typowe dla IVNC przed-
stawili Chin i wsp. [4] oraz Jenni i wsp. [5]. Wedtug
kryteriow Jenni i wsp. stosunek wymiaru warstwy
wsierdziowej do Srédsierdziowej >2 jest patognomiczny
dla IVNC. Respektowanie tej wartosci pozwala na réz-
nicowanie nadmiernego beleczkowania w przypadku
przerostu objawowego badz kardiomiopatii rozstrzenio-
wej z IVNC [4]. Oechslin i wsp. podkreslaja przydatnosé
oceny morfologii sciany komory w kofcowym okresie
skurczu. W ich opinii zréznicowanie na warstwe wsier-
dziowa oraz Srédsierdziowa, a takze ocena ich proporcji
sa najtatwiejsze w koncowej fazie skurczu [3].

Chin i wsp. postuguja sie w rozpoznaniu IVNC sto-
sunkiem odlegtosci osierdzia od zatok (X) do odlegtosci
osierdzia od szczytu beleczek (Y). Za typowy dla IVNC
uznaja stosunek <0,5 (Rycina 4.). Oceny dokonujg
w koficowej fazie rozkurczu, wykorzystujac projekcje
przymostkowa oraz koniuszkowa [4].

Badanie echokardiograficzne pozwala na precyzyj-
na ocene zmian jakosciowych oraz ilosciowych u pa-
cjentéw z IVNC. Przyjeto 4 kryteria morfologiczne IVNC
w badaniu echokardiograficznym [5]:
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* nieobecnos¢ innych wad serca;

e dwuwarstwowa struktura sierdzia: zbite (compac-
ted), cienkie Srédsierdzie i grube, niezwarte (non-
-compacted) wsierdzie; stosunek non-compac-
ted/compacted >2 w fazie kohcowoskurczowej;

* najczestsza lokalizacja: w segmencie koniuszkowym
oraz w segmentach srodkowych Sciany dolnej i bocz-
nej LV (ale mozliwe jest zajecie kazdej Sciany komoér
serca);

e wspoétistniejgce zaburzenia kurczliwosci regionalnej
o charakterze hipokinezy nie sa ograniczone do ,,gab-
czastych” segmentow.

Zaburzenia ukrwienia zaréwno warstwy wsierdzio-
wej, jak i nasierdziowej z nastepczym wtdknieniem
Srodmigzszowym stanowig substrat patogenetyczny
dla rozwoju dysfunkcji skurczowej i rozkurczowej ko-
mor oraz arytmii komorowej, typowych objawéw IVNC
[6]. Trzecim charakterystycznym objawem schorzenia
jest zatorowosé systemowa badZ ptucna. Potwierdzaja
to badania anatomopatologiczne wykazujace petna
zgodnos¢ z oceng echokardiograficzng, zaréwno co
do charakteru, jak i lokalizacji zmian stwierdzanych
w przebiegu IVNC [7]. Dla innych badan obrazowych
(MRI, CT, PET) przydatnych w diagnostyce IVNC nie
okreslono dotychczas jednoznacznych standardéw po-
zwalajacych na pewne rozpoznanie kardiomiopatii gab-
czastej [8]. Badanie kolorowym dopplerem (Rycina 2.)
obrazuje ,,odkomorowe” znakowania sie zatok, co po-
zwala na réznicowanie IVNC z przetrwatymi sinusoida-
mi (persisting sinusoids), dla ktérych charakterystyczny
jest naptyw krwi z tozyska wieficowego [9]. Ponadto
,odkomorowego” znakowania sie zatok nie obserwuje
sie w innych przypadkach nadmiernego beleczkowania.
Jest to objaw swoisty dla IVNC.

Badanie echokardiograficzne pozwala na rozpozna-
nie, ocene i wieloletnie monitorowanie funkcji komor.
Jest to istotne, jako ze u czesci pacjentoéw, szczeg6lnie
dzieci, wskazniki kurczliwosci LV, mimo zmian typo-
wych dla IVNC, pozostaja prawidtowe. Jednak dalsza
obserwacja u wiekszosci z nich wskazuje na stopniowe
narastanie dysfunkcji skurczowej badZ rozkurczowej
[3, 8]. Ponadto u najmtodszych IVNC moze by¢ elemen-
tem zespotu genetycznego. U opisywanego noworodka
rozpoznano zespot Bartha zwigzany z mutacja w genie
tafazyny (enzymopatia mitochondrialna), dziedziczony
W sprzezeniu z genem na chromosomie X. Charaktery-
stycznymi cechami tego zespotu sg: niskorostosé, dys-
morfia twarzy, obnizone napiecie mieSniowe, neutrope-
nia, niski poziom karnityny, intermitujaca kwasica mle-
czanowa i 3-metyloglutakoniacyduria. Zatem IVNC
u dzieci to niekonieczne izolowane rozpoznanie, ale
klucz do poszukiwania i leczenia wsp6étistniejacych
wad oraz do diagnostyki rodziny. Wskazaniem do mo-
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nitorowania echokardiograficznego jest to, ze u czesci
pacjentéw po uzyskanej pod wptywem leczenia popra-
wie dochodzi do nagtego pogorszenia kurczliwosci mi-
mo statego stosowania terapii [5, 8].

Badanie echokardiograficzne pozwala na bardzo
doktadna ocene struktury scian komér u dzieci. Trud-
nosci mozna napotkac u pacjentéw dorostych z powo-
du otytosci i przewlektych choréb ptuc. Wéwczas bar-
dzo dobrym uzupetnieniem badania przezklatkowego
jest echokardiografia przezprzetykowa. Kolejng zaleta
metody jest mozliwos¢ wczesnego, bo juz w okresie
zycia ptodowego, diagnozowania pacjentéw z grupy
ryzyka. Wykonanie badania po 20. tygodniu ciazy po-
zwala na ocene kurczliwosci i morfologii komér. U cze-
sci ptodéw, u ktérych potwierdzono IVNC, stwierdzano
ostabienie funkcji skurczowej, rozstrzef badz przerost
miesnia sercowego [9]. Dostepnos¢, precyzja oceny
zmian morfologicznych, funkcji komér, a takze mozli-
wos¢ wielokrotnego powtarzania, czynia obecnie z ba-
dania echokardiograficznego metode z wyboru w dia-
gnostyce IVNC.
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