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РЕЗЮМЕ

Бета-таласемията е рядко срещано генетич-
но заболяване, което се характеризира с хемоли-
тична анемия и основно прилагана терапия е ре-
довната хемотрансфузия. Пациентите с тала-
семия развиват особен тип сърдечно уврежда-
не – таласемична кардиомиопатия, което е оп-
ределящо за прогнозата на заболяването. Пред-
ставяме два случая на пациенти с таласемия 
майор, при които има установено сърдечно зася-
гане. В първия случай това се дължи на отлага-
нето на желязо в миокарда, което е най-честа-
та причина за сърдечно увреждане, а втория слу-
чай е на пациент, при който не се установява по-
вишено отлагане на желязо в миокарда при регу-
лярното магнитно резонансно изследване с Т2* 
технология.

Ключови думи: таласемия, желязно отлагане, 
сърдечно-съдово засягане

ABSTRACT

Beta thalassemia is a rare hereditary disease char-
acterized by hemolytic anemia treated with regular, 
monthly hemotransfusions. Patients with thalassemia 
develop a specific type of cardiomyopathy, which is a 
crucial determinant of the morbidity and mortality 
of the patients.  Here we present two cases of patients 
with thalassemia major with cardiac impairment.  
The first case is an 18-year-old boy with sever myocar-
dial iron deposition - the most common cause for heart 
failure in thalassemic patients and the second case is 
that of a patient with no iron deposition, normal T2* 
and yet with cardiac dysfunction.

Keywords: thalassemia, iron deposition, cardiovascu-
lar impairment
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ЛК (8). Отлагането на желязо в миокарда корели-
ра и с ДК дисфункция, която се развива паралел-
но с левокамерната и с намаляването на Т2*(7). 
Измерената стойност на отложено желязо в сеп-
тума е достатъчно репрезентативно за средна-
та обща концентрация на желязо в миокарда (5). 
Сърдечен Т2* под 20 мс е показател за отлагане на 
желязо в сърцето, а Т2* под 10 мс говори за тежко 
желязно отлагане и има прогностично значение 
за сърдечна дисфункция. Сравнимостта на маг-
нитнорезонансното изследване за железен товар 
с това на биопсичното изследване е 80% (9).

Въпреки безспорните доказателства за сър-
дечно увреждане от миокардна сидероза, засяга-
не на сърдечно-съдовата система е наблюдавано 
и при пациенти, при които стриктно се съблю-
дава хелаторната терапевтична схема, и при кои-
то при редовните ЯМР-Т2* изследвания, стой-
ността е нормална (10,11,12). Сърдечно-съдови 
увреждания се наблюдават и при пациенти с не-
трансфузионно зависима таласемия, при които 
не се провеждат редовни хемотрансфузии. Това 
предполага наличие и на други механизми на за-
сягане на миокардната функция (10,13).

Представяме два случая на сърдечно-съдово 
засягане при пациенти с трансфузионно зави-
сима таласемия.

Първият пациент е 18 годишен, на редовни хе-
мотрансфузии от най-ранна детска възраст, кой-
то съобщава за чувство на прескачане на сърце-
то, общо изразена уморяемост, сърцебиене. Това 
е поводът, пациентът да потърси специализира-
на медицинска помощ, извън рамките на регу-
лярните ежегодни прегледи. Физикалният ста-
тус разкрива астенично телосложение, иктерич-
на кожа и лигавици; везикуларно дишане, тахи-
кардична сърдечна дейност, СЧ – 105/мин, АН 
95/60 mmHg на двете ръце. Коремът е мек, ци-
катрикс от спленектомия, крайници без отоци.

Стойността на хемоглобина към момента 
на прегледа е 107 г/л, стойността на феритина – 

Сърдечно-съдовите усложнения са основната 
причина за заболеваемост и смъртност сред па-
циентите с бета-таласемия (1,2). Това е наслед-
ствено заболяване, при което има количествено 
нарушение в синтезата на хемоглобина с прояви 
на хемолитична анемия, изоставане във физиче-
ското развитие, хепато-спленомегалия от първи-
те месеци след раждане (1,2).

Счита се, че отлагането на желязо в миокар-
да е главната причина за развитие на таласемич-
ната кардиомиопатия, особена форма на засяга-
не на сърцето, протичаща с прояви на нарушена 
помпена функция, диастолна дисфункция, ри-
тъмни нарушения, пулмонална хипертония (3,4).

Желязното отлагане в сърцето е вследствие от 
редовните, ежемесечни кръвопреливания, които 
се провеждат, за да може стойността на хемогло-
бина да е в рамките на 95-105 г/л, като се знае, че 
всеки сак кръв съдържа приблизително 200 мг 
желязо. Оценяването на желязното натрупване в 
организма чрез ЯМР-Т2* релаксационно време е 
огромен напредък в медицинската грижа за па-
циентите с хемоглобинопатии (4). Методът поз-
волява неинвазивно, надеждно и клинично оп-
равдано оценяване на миокардното и чернодроб-
но желязно отлагане, което ръководи и степен-
та на прилаганото хелаторно лечение (5). В мно-
го центрове магнитнорезонансното изследване е 
рутинен метод за скриниране на пациенти с ТМ, 
подлежащи на редовни кръвопреливания, за ус-
тановяване на ранно предклинично депозиране 
на желязо, след навършване на 10 годишна въз-
раст. Количествата желязо, отложени в миокар-
да се измерват с помощта на Т2* (6,7) – показа-
тел за релаксация, генериран в резултат от нехо-
могенността на магнитното поле при наличие на 
отложено желязо. Получените резултати са въз-
производими. Т2* представлява 63% от релакса-
ционното време на миокардния сигнал и се из-
мерва в милисекунди (мсек). С нарастване на ми-
окардните депа на желязо се увеличава и дегра-
дацията на феритина към хемосидерин-форма на 
ферихидрит (хидриран железен окис), като при 
миокардна сидероза съотношението хемосиде-
рин/трансферин в миокарда нараства. Нарушава 
се локалната хомогенност на магнитния сигнал 
и стойностите на Т2* намаляват обратнопропор-
ционално на нарастването на нивата на желязо, 
защото желязото, което е съхранено под форма-
та на феритин или хемосидерин, е нетоксично и 
тогава се измерват нормални нива на Т2* (2). Ви-
соките железни депа повишават риска от разви-
тие на СН и обратно – подобряването на нивото 
на миокардния Т2* води до подобряване ФИ на 

Фиг. 1. ЕКГ на 18-годишен пациент с трансфузион-
но зависима таласемия
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2370µg/l; NT-proBNP – 28,6pg/ml. Електрокарди-
ограмата показва синусова тахикардия, чести 
надкамерни екстрасистоли, неспецифични ре-
поларизационни промени в прекордиалните от-
веждания – Фиг. 1.

От ехокардиографията се установява леко-
степенно потисната левокамерна функция, теле-
диастолен обем (ТДО) 77 мл, телесистолен обем 
(ТСО) 40 мл, ударен обем 37 мл, фракция на из-
тласкване (ФИ) 48,3%, индексиран левопред-
сърден обем 26 мл/м², индексирана левокамер-
на мускулна маса – 126 г/м² (увеличена) (Фиг. 2). 
Тъканният доплер също показва намалени ми-
окардни скорости на митралния клапен пръс-
тен: Sm 7,6 sm/s, Em 16,6 sm/s, Am 12,1 sm/s, E/Em 
5,18 (Фиг. 3).

Стойността на Т2* е 7,02 мсек, говореща за 
тежко миокардно отлагане на желязо.

Вторият пациент е на 38 години, също про-
веждащ редовни хемотрансфузии от дете, про-
следяван редовно по отношение на сърдечно-съ-
довия статус и в рамките на планиран карди-

ологичен преглед съобщава за редки епизоди 
на сърцебиене. От физикалния преглед –типи-
чен фациес, иктерична кожа, чисто везикулар-
но дишане, СЧ – 88/мин, AН 115/70 mmHg, ци-
катрикс от спленектомия; крайници – без отоци. 
Хемоглобинът е 115 г/л, феритинът 670 µг/л, NT-
proBNP 492 pg/ml, Т2* 36,45 мс – нормална стой-
ност. Електрокардиограмата е в синусов ритъм, с 
ляв преден хемиблок, негативни Т-вълни V1-V4 
(Фиг. 4).

Ехокардиографското изследване показва сил-
но дилатирани  кухини на сърцето, умерена мит-
рална регургитация, лекостепенна трикуспидал-
на регургитация. ТДО – 173 мл, ТСО – 73 мл. УО 
– 100 мл, ФИ – 57,7%; обемът на лявото предсър-
дие е 60 мл/м² – силно дилатирано, долна праз-
на вена – 21 мм със запазен инспираторен колапс 
(Фиг. 5). Тъканният доплер показва лекостепенно 
снижение на миокардната скорост на латерална-
та стена на лявата камера – 8,1 sm/s (Фиг. 6)

Представяме два случая на таласемия майор 
със сърдечно засягане, при които механизмът на 
сърдечно увреждане е различен. В първия слу-
чай има типично засягане от увеличено желяз-
но отлагане в миокарда, което говори за недоста-
тъчна и неадекватно провеждана хелаторна тера-

Фиг. 2. Ехокардиография на 18-годишен с трансфу-
зионно зависима таласемия. EDV – теледиастолен 
обем на лява камера; ESV – телесистолен обем, SV 

– ударен обем, EF – фракция на изтласкване

Фиг. 3. Ехокардиография на 18-годишен с трансфу-
зионно зависима таласемия, миокардни скорости 

от тъканен доплер

Фиг. 4. ЕКГ на 38-годишен пациент с трансфузи-
онно зависима таласемия – синусов ритъм, ЛПХБ, 

негативни Т-вълни V1-V4

Фиг. 5. Ехокардиография на 38-годишен пациент 
с трансфузионно зависима таласемия – увеличе-
но ляво предсърдие от стандартна парастернал-

на позиция
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пия. Защото в днешно време основният смисъл 
на лечението с хелатори е именно превантиране 
на отлагането на желязо в черен дроб, миокард и 
други паренхимни органи (2). Веднъж отложено, 
изчистването на миокарда от отложеното желязо 
е продължителен период, който е между 19 месе-
ца и 3 години (14). Ето защо, при установяване на 
сърдечно увреждане, от първостепенно значение 
е започване на интензивно хелаторно лечение без 
отлагане (1,2). След това при необходимост може 
да се добави и друга кардиологична терапия (12). 
Стойността на феритина при този пациент е сил-
но повишена, което кореспондира с повишеното 
желязно отлагане. Повишените стойности на фе-
ритин са високо чувствителни за желязно отла-
гане, но не са специфични заради многото пато-
логични ситуации, които водят до неговото по-
вишаване. От друга страна, стойността на NT-
proBNP, показател за сърдечна недостатъчност, 
не е повишен при този пациент. Едно от възмож-
ните обяснения е нарушената секреторна функ-
ция на сърцето, отново поради отложеното же-
лязо в миокарда, което възпрепятства нормална-
та продукция на натриуретичните пептиди (15).

Вторият случай е на 38-годишен мъж – недос-
тижима възраст за таласемици в средата на два-
десети век, когато пациентите са умирали още 
във втората декада от живота. Този пациент е с 
добре установена трансфузионна хелатираща 
схема, той е редовно проследяван и всички ув-
реждания са своевременно обхванати. Въпреки 
това сърдечното увреждане прогресира. Стой-
ността на NT-proBNP е силно повишена и съот-
ветства на дилатираните сърдечни кухини. Уста-
новено е, че обемът на лявото предсърдие коре-
лира със стойността на натриуретичния пептид 
при пациентите с таласемия (12). Стойността на 
натриуретичния пептид обаче не корелира със 
стойността на Т2* и не може да бъде маркер за 
желязно отлагане, както е и в нашия случай (17).

Хроничната анемия и хипоксия са причина 
за високодебитното състояние при пациентите 

с таласемия майор. Моментът, в който високоде-
битното състояние преминава във високодебит-
на сърдечна недостатъчност, е недоловим по кли-
нични симптоми, защото задухът, лесната умо-
ряемост и сърцебиенето са характерни и за две-
те състояния (16,17). Затова активно са се търси-
ли и продължават да се търсят маркери за ранно 
установяване на сърдечно увреждане. Ясно е, че 
стойността на Т2* се понижава след години же-
лязно натоварване, а сърдечни прояви има и пре-
ди това да стане видно с магнитно-резонансна 
томография. Снижената фракция на изтласква-
не е късен симптом, дори за пациенти с таласе-
мия, за нормална се приема фракция >60% (2,18). 
Снижената тъканна миокардна скорост е показа-
тел, който рано се променя и може да послужи 
за ранна диагностика на сърдечно засягане (16). 
И при двата случая на развитие на таласемична 
кардиомиопатия левокамерната мускулна маса е 
увеличена. Промените на електрокардиограмата 
са неспецифични, както е при повечето пациен-
ти с таласамия.

Интересен опит за доказване на тезата, че сър-
дечно увреждане при таласемия има и извън же-
лязното депозиране, е проведен с животински 
модел – таласемични мишки (19). Животните са 
генетично променени да са с фенотипна проя-
ва на таласемия майор и са сравнени с контрол-
на група. Не е извършвано кръвопреливане, но 
са изследвани хематологични, ехокардиограф-
ски и хистологични показатели. Още на 6-ия ме-
сец се установява хипертрофия на лявата каме-
ра, дилатирани сърдечни кухини, увеличена ле-
вокамерна мускулна маса при таласемичния мо-
дел мишки в сравнение с контролите. Тези про-
мени се задържат до края на изследвания период 
– 14 месеца, когато са направени и хистологични 
изследвания на миокардна тъкан. Оказва се, че в 
миокарда на мишките с ген за хемолитична ане-
мия има сигнификантно по-голямо количество 
отложен колаген в сравнение със здравите кон-
троли. Това е причината за развилата се хиперт-
рофия. Най-вероятно тъканната исхемия води 
до разрастване на съединителна тъкан. Подоб-
ни промени на засягане на сърцето – левокамер-
на хипертрофия и дилатация, са установени чрез 
ехокардиография и при пациенти с желязо дефи-
цитна анемия (20,21,22,23).

Ранни ехокардиографски промени при тези 
млади пациенти, в сравнение с контроли, са ус-
тановени и сред пациенти в българската попу-
лация (16,24). Оценявани са систолната, диас-
толната функция и хемодинамичните показате-
ли, като при всички тези показатели е установе-

Фиг. 6. Ехокардиография на 38-годишен пациент с 
трансфузионно зависима таласемия – тъканен до-

плер на латерална стена на лявата камера
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В заключение, сърдечно-съдовите уврежда-
ния при таласемия майор са чести, определящи 
са за прогнозата и качеството на живот на па-
циентите. Механизмите на настъпване са слож-
ни, нееднозначни, като влияние оказват и други-
те тъканни и органни увреди върху работата на 
сърцето. Благодарение на създадените центрове 
за пациенти с хемолитични анемии и продължа-
ващите научни изследвания в насока търсене на 
ранни показатели за сърдечни увреждания, днес 
тези изменения биват обхващани и лекувани в 
начални стадии. Това е главната причина за по-
добряване на продължителността на живота и 
прогнозата при пациентите с таласемия.
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