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Definicja

Kardiomiopatia rozstrzeniowa (DCM, dilated car-
diomyopathy) to najczestsza forma kardiomiopatii po-
§rod grupy pierwotnych choréb mieénia sercowego.
Niezaleznie od sposobu, w jaki jest klasyfikowana,
rozpoznaje sie ja u okoto 60% wszystkich pacjentow
z kardiomiopatiami. Przyjmuje sie, ze roczna zapa-
dalno$¢ na DCM wynosi okoto 5-8 przypadkéw na
100 000. W dokumencie Grupy Roboczej Europej-
skiego Towarzystwa Kardiologicznego (ESC, Euro-
pean Society of Cardiology) z 2008 roku DCM zostala
sklasyfikowana jako jedna z pieciu podstawowych
typow kardiomiopatii [1]. Wedlug klasyfikacji ame-
rykanskich [2], ktére odchodza od tradycyjnego mor-
fologicznego systemu klasyfikacji kardiomiopatii na
rzecz podzialéw bardziej przyczynowych, DCM jest
klasyfikowana poséréd kardiomiopatii pierwotnych
mieszanych (ryc. 1, 2).

Warto w tym miejscu zaznaczy¢, ze pojecie DCM
w rozumieniu ekspertéw europejskich nie jest wy-
lacznie zarezerwowane do sytuacji, w ktorej powiek-
szenie jam serca i towarzyszace jej zaburzenia funkcji
skurczowej wynikaja z uszkodzenia mie$nia sercowe-
gow przebiegu pierwotnego defektu genetycznego.
W toku diagnostyki, przy obrazie morfologicznym
sugerujacym DCM nalezy jedynie wykluczy¢ choro-
by towarzyszace, takie jak choroba niedokrwienna

*Uwaga! Wydawnictwo Via Medica przygotowato dwutomowa
monografig¢ z wszystkimi publikowanymi odpowiedziami na pytania.
Oba tomy tej monografii s dostepne w ksiggarni internetowej:
www.ikamed.pl

serca, nadci$nienie tetnicze, wady zastawkowe oraz
wrodzone wady serca jako przyczyny uszkodzenia
mie$nia sercowego. Wérdd kryteriow rozpoznawania
DCM nalezy wymieni¢: powiekszenie jam serca oraz
obnizenie globalnej funkcji skurczowejlewejkomory.
Sugerowane warto$ci odciecia dla wielkoscii funkcji
lewej komory przedstawiono w tabeli (tab. 1).

Kardiomiopatia rozstrzeniowa moze wystepo-
wac rodzinnie, kiedy podobny obraz uszkodzenia
serca jest stwierdzany u przynajmniej dwéch oséb
w jednej rodzinie. Szacuje sig, ze rodzinna postac
DCM odpowiada za okolo jedng czwartg wszystkich
przypadkéw. Tlo dziedziczne nalezy podejrzewac
zwlaszcza wtedy, kiedy w wywiadach rodzinnych
wystepowaly nagle zgony, u pacjenta stwierdzane
sa zaburzenia przewodnictwa przedsionkowo-komo-
rowego oraz wywiad miopatii obwodowej. W okoto
75% wszystkich przypadkéw rozpoznaje sie idiopa-
tyczng posta¢ DCM.

Patogeneza

Do tej pory zidentyfikowano ponad 50 r6znych
genow i kilkaset mutacji odpowiedzialnych za fenotyp
DCM [4, 5]. Obecnie znane mutacje odpowiadaja za
okoto potowe przypadkéw rodzinnej DCM. Dziedzi-
czenie ma najczesciej charakter autosomalny dominu-
jacy, przy czym wystepuje réwniez dziedziczenie au-
tosomalnie recesywne lub sprzezone z plcia. Czesto$é
mutacji w poszczegdlnych genach jest bardzo rézna.
Réwniez biatka kodowane przez zmutowane geny sq
niezwykle réznorodne: sarkomerowe, cytoszkieletu,
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Rycina 1. Miejsce kardiomiopatii rozstrzeniowej (DCM, dilated cardiomyopathy)

w obowigzujgcych klasyfikacjach kardiomiopatii wedtug European Society of Cardiology;
HCM (hypertrophic cardiomyopathy) — kardiomiopatia przerostowa; ARVC (arrhythmogenic
right ventricular cardiomyopathy) — arytmogenna kardiomiopatia prawej komory;

RCM (restrictive cardiomyopathy) — kardiomiopatia restrykcyjna

Kardiomiopatie

v v

Pierwotne Wtérne
Genetyczne Mieszane Nabyte

Rycina 2. Miejsce kardiomiopatii rozstrzeniowe;j
w klasyfikacji kardiomiopatii wedtug American Heart
Association

Tabela 1. Sugerowane wartosci odcigcia dla
parametréw oceniajacych wielkos¢ i funkcije
lewej komory (zmodyfikowano wg [3])

LVEDd > 60 mm
LVEDd > 32 mm/m?2
LVEDv > 97 ml/m?
LVESd > 45 mm
LVESd > 25 mm/m?
LVESv > 43 ml/m?
LVEF < 50%

LVSF < 25%

Zwigkszenie wymiaru koncowo-
rozkurczowego lewej komory

Zwiekszenie wymiaru koncowo-
skurczowego lewej komory

Globalne obnizenie funkcji
skurczowej lewej komory

LVEDd (left ventricular end-diastolic diameter) — wymiar koncoworoz-
kurczowy lewej komory; LVEDv (left ventricular end-diastolic volume)
— objetos¢ koncoworozkurczowa lewej komory; LVESd (left ventricular
end-systolic diameter) — wymiar koncowoskurczowy lewej komory;
LVESv (left ventricular end-systolic volume) — objeto$¢ koncowoskur-
czowa lewej komory; LVEF (left ventricular ejection fraction) — frakcja
wyrzutowa lewej komory; LVSF (left ventricular shortening fraction) —
frakcja skracania lewej komory

desmosomu, otoczki jadrowej, kanaléw jonowych
iinnych ultrastruktur. Do najcze$ciej wystepujacych
mutacjinaleza te zlokalizowane w genach kodujacych

tityne (TTN), lamine A/C (LMNA), faficuch ciezki beta-
i alfa-miozyny (MYH?7 oraz MYH6) oraz troponine
(TNNT2) [4]. Diagnostyka genetyczna wciaz nie jest
postepowaniem rutynowym, cho¢ w wybranych przy-
padkach dostarcza waznych informacji klinicznych
i prognostycznych. Klasycznym przykladem moze
by¢ w tym miejscu bardzo wysokie ryzyko naglego
zgonu u pacjentéw z DCM w przebiegu laminopa-
tii. W tabeli 2 przedstawiono najwazniejsze z czesciej
identyfikowanych zmutowanych biatek.

Ponadto, w $wietle dokumentu ESC, DCM rozpo-
znaje sie takze w przypadku etiologii pozapalnej (ko-
nieczne jest wtedy poza spelnieniem kryteriow dla
DCM udokumentowanie obecnosci komoérek prze-
wleklego zapalenia w badaniu histologicznym lub
immunocytochemicznym). Réwniez kardiomiopatia
pologowa rozwijajaca sie w ostatnim miesigcu cigzy
lub czesciej w pierwszych 5 miesigcach po porodzie
jest klasyfikowana w grupie DCM.

Obraz kliniczny

Wiele przypadkéw DCM przebiega przed diugi
okres bezobjawowo. Dotyczy to zwlaszcza pacjen-
tow, u ktérych postepujace uszkodzenie serca roz-
tozone jest w czasie, co pozwala na uruchomienie
wielu mechanizméw kompensacyjnych. Obraz kli-
niczny DCM obejmuje objawy niewydolnoéci serca,
powiklania zakrzepowo-zatorowe, wystepowanie
zaburzen rytmu serca, w tym groznych komorowych
zaburzen rytmu, rznego stopnia zagrozenie nagltym
zgonem sercowym, ktéry bywa ze jest pierwszym
objawem choroby.

| ———
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Tabela 2. Podtoze genetyczne kardiomiopatii rozstrzeniowej. Wybrane geny i kodowane przez nie

biatka; mutacje najczesciej wystepujgce pogrubiono

Biatko

Alfa tropomiozyna 1

Struktura
Sarkomer
Biatko C wigzgce miozyne
tancuch ciezki beta-miozyny
tancuch ciezki alfa-miozyny
Sercowa alfa-aktyna
Sercowa troponina I3
Sercowa troponina T2
Tityna
Cytoszkielet Alfa aktyna 1
Desmina
Dystrofina
Kompleks delta-sarkoglikanu
Otoczka jagdrowa Emeryna
Lamina A/C
Desmoplakina

Plakofilina 2

Desmosom
Kanaty jonowe Kanat potasowy
Kanat sodowy

Inne Taffazyna

Rycina 3. Kardiomiopatia rozstrzeniowa. Badanie
echokardiograficzne, projekcje przymostkowe:
powiekszona lewa komora (LV, left ventricle) (65 mm),
niewielka ilos¢ ptynu w worku osierdziowym; RV (right
ventricle) — prawa komora; LA (left atrium) — lewy
przedsionek

Podstawowe znaczenie diagnostyczne maja ba-
dania obrazowe, w tym przede wszystkim badanie
echokardiograficzne (ryc. 3). Waznych klinicznie in-
formacji dostarczaja inne typowe badania dodatko-
we wykorzystywane w diagnostyce niewydolnosci
serca. Kluczowe znaczenie w postawieniu rozpozna-
nia pierwotnej postaci DCM ma wykluczenie innych
przyczyn, ktére moga powodowac uszkodzenie serca
i wywolywac niemal identyczne objawy kliniczne.
W tabeli 3 przedstawiono najczestsze przyczyny
wtornej kardiomiopatii, wymagajace wykluczenia
w toku diagnozowania pierwotnej DCM.

Gen Dziedziczenie

TPM1 AD
MYBPC3 AD
MYH7 AD
MYH6 AD
ACTC1 AD

TNNI3 AD/AR
TNNT2 AD

TTN AD/AR
ACTC1 AD
DES AD
DMD XR
SGCD AD
EMD XR

LMNA AD/AR
DSP AR
PKP2 AD
ABCC9 AD
SCN5A AD
TAZ XR

Tabela 3. Najczesciej pojawiajgce sie
wtérne przyczyny uszkodzenia miokardium
wymagajgce wykluczenia przed rozpoznaniem

pierwotnej genetycznie uwarunkowanej
kardiomiopatii rozstrzeniowej (DCM, dilated
cardiomyopathy)

Inne niz DCM przyczyny powiekszenia serca i zabu-
rzenia funkcji skurczowej

Nadcisnienie tetnicze

Choroba niedokrwienna serca

Wady zastawkowe

Wrodzone wady serca

Najwazniejsze przyczyny wtérnej DCM
Zapalenie mie$nia sercowego
Uszkodzenie poalkoholowe
Uszkodzenie polekowe

Kardiomiopatia potogowa

Tachykardiomiopatia

Postepowanie

Postepowanie, w przypadku objawowych cho-
rych poza okresleniem typowego fenotypuidalszym
skrupulatnym wykluczaniu kolejnych potencjalnych
przyczyn zazwyczaj wedlug czestosci i prawdopo-
dobienistwa ich wystapienia u danego pacjenta obej-
muje leczenie zgodne z wytycznymi postepowania

EEE EEEEEEEEEE——————————wy
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u pacjentéw z niewydolnoscig serca [3]. W artykule
(por. artykuty dotyczqce leczenia skurczowej niewydol-
nosci serca) przedstawiono obecnie obowiazujacy
standard postepowania farmakologicznego w nie-
wydolnosci serca. Niezaleznie od wdrozonej farma-
koterapii u kazdego chorego z DCM nalezy rozwazy¢
wskazania do zastosowania metod elektroterapii,
w tym wszczepialnych kardiowerteréw-defibryla-
toréw, stymulacji resynchronizujacej, u wybranych
pacjentéw ablacji podloza zaburzen rytmu serca.
W grupie chorych ze schylkowa oporna na leczenie
niewydolnoscia serca metoda, ktéra moze uratowac
zycie pacjenta, jest przeszczepienie serca.
Poniewaz DCM ma zazwyczaj charakter postepu-
jacy niezwykle wazne jest ustalenie rozpoznania na
jaknajwczesniejszymetapie choroby.Jesttootyle waz-
ne, ze dysponujemy metodamiskutecznej prewencji,
a w kazdym razie spowolnienia rozwoju choroby
przynajmniej w wybranych grupach pacjentéw. We
wczesnej diagnostyce DCM duze nadzieje pokla-
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dane sa w nowoczesnych technikach obrazowych,
takich jak ocena odksztalcenia miokardium w ba-
daniu echokardiograficznym czy rezonansie ma-
gnetycznym.
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Wstep

Istnieja choroby uktadu sercowo-naczyniowego,
ktére wystepuja rodzinnie. Moga to by¢ patologie
o podlozu wieloczynnikowym, gdzie niezaleznie
od pewnej obserwowanej sklonnosci wystepujacej
w rodzinie pacjenta (zwigzanej zazwyczaj z nakfa-
dajacymi sie mutacjami wielu genéw), duzy wpltyw
maja czynniki srodowiskowe (przykladem moze tu
by¢ nadcisnienie tetnicze czy choroba niedokrwien-
na serca). Moga to by¢ réwniez patologie o podlozu
genetycznym, gdzie za fenotyp choroby odpowiada
zaburzona struktura chromosomu (np. wrodzone
wady serca wystepujace u prawie 40% pacjentéw

z trisomig 21. chromosomu, zespolem Downa) lub
nawet konkretna, identyfikowalna, punktowa muta-
cja, w przypadku ktorej czynniki srodowiskowe nie
odgrywaja praktycznie zadnej roli w rozwoju pelno-
objawowej choroby (np. kardiomiopatia przerostowa
czy zesp6t dlugiego QT). W przypadku choréb serca
wystepujacych rodzinnie, o ciezkim przebiegu czy
przebiegajacych z wysokim ryzykiem nagtego zgonu,
istotne znaczenie ma poradnictwo rodzinne [1].

Zakres poradnictwa rodzinnego
Nalezy podkresli¢, ze nie kazda choroba wystepu-
jaca rodzinnie ma podloze genetyczne. Srodowisko
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