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STRESZCZENIE

Kardiomiopatie to bardzo szeroka grupa chordb, obejmujaca zaréwno jednostki genetycznie uwarun-
kowane, jakinabyte, aich podziat oparty jest o cechy fenotypowe. Zawsze istnieje koniecznos¢ poszuki-
wania etiologii (a czesto réwniez podjecie proby zidentyfikowania przyczyny genetycznej), co moze
determinowac odpowiednie dobranie Sciezki postepowania klinicznego. Rozmieszczenie geograficzne
wariantéw genetycznych rdzni sie czestoscig ich wystepowania w réznych populacjach, grupach et-
nicznych, regionach i krajach. Najbardziej wiarygodne dane dotyczace rozmieszczenia poszczegdlnych
wariantéw genetycznych pochodza z krajéw rozwinietych. Klasyfikacja fenotypowa uwzglednia piec
gtéwnych typow kardiomiopatii, to jest kardiomiopatie rozstrzeniowa, przerostowa, restrykcyjna, aryt-
mogenng kardiomiopatie prawej komory oraz nierozstrzeniowa kardiomiopatie lewej komory. Poszcze-
golne kardiomiopatie charakteryzujg sie réznorodnoscia przyczyn i réznymi obrazami fenotypowymi,
co wptywa na ich prezentacje, rozpoznawalnos¢ i odpowiedz na leczenie. W obrebie kazdego rodzaju
kardiomiopatii wystepuja zarébwno postacie rodzinne, jak i sporadyczne (nabyte). Ztozony obraz kardio-
miopatii, a takze ograniczona dostepnos¢ badan przesiewowych oraz diagnostycznych powoduja, ze
kardiomiopatie sg rozpoznawane pdzno, czesto na zaawansowanym etapie choroby. Postepowanie ter-
apeutyczne w kardiomiopatii jest $cisle determinowane jej rodzajem i obrazem klinicznym. Diagnostyka
obejmuje ocene objawdw, wyniki badan obrazowych, genetycznych, ocene morfologiczng, funkcjonalna
i nierzadko histologiczng. Pozwala to na spersonalizowane i dedykowane postepowanie kliniczne. By
zoptymalizowac¢ diagnostyke, leczenie i opieke nad pacjentami z kardiomiopatiami, konieczna jest
zindywidualizowana, ekspercka, systematyczna, skoordynowana, czesto multidyscyplinarna struktura
opieki. Stad istotne jest stworzenie multidyscyplinarnych zespotéw ds. kardiomiopatii. Przedstawiono
przyktady istniejacych rozwigzan systemowych opieki nad chorymi z kardiomiopatiami w Europie
(Francja i Hiszpania). Nie wszystkie z przedstawionych mozliwosci zapewniamy pacjentom w naszym
kraju. Praca przedstawia zagadnienia dotyczace kardiomiopatii i moze stanowi¢ podstawe do dalszych
dziatan, ktorych celem bedzie opracowanie modelu diagnostyczno-terapeutycznego pozwalajacego
na wczesniejsze wykrywanie kardiomiopatii w Polsce i skuteczne ich leczenie.

Stowa kluczowe: kardiomiopatie, Polskie Towarzystwo Kardiologiczne, stanowisko ekspertow

CO WARTO WIEDZIEC
O KARDIOMIOPATIACH?

Kardiomiopatie definiuje sie jako choroby miesnia serco-
wego zwigzane z nieprawidtowosciami strukturalnymi
i czynnosciowymi, ktérych nie mozna przypisa¢ wyste-
powaniu nadciénienia tetniczego, choroby wiehcowej,
choroby zastawkowej serca lub wrodzonym wadom serca.
Ta szeroka definicja obejmuje réznorodne wrodzone (ge-
netycznie uwarunkowane) i nabyte jednostki chorobowe,
w ktérych dochodzi do szeregu zmian patologicznych,
takich jak przerost miesnidwki komér, rozstrzen jam serca,
wystepowanie zlokalizowanych blizn lub innych niepra-
widtowosci w badaniach obrazowych. Z punktu widzenia
niewydolnosci serca (HF, heart failure) kardiomiopatie
mozna podzieli¢ w zaleznosci od wystepowania dysfunkgcji
skurczowej (globalnej i/lub odcinkowej) i/lub dysfunkgcji
rozkurczowej lewej komory (profil restrykcyjny) [1].

Ztozona etiologia i mnogos$¢ manifestacji klinicznych
powoduja trudnos¢ w stworzeniu ujednoliconej klasyfikagji
kardiomiopatii. W $wietle najnowszych rekomendacji Euro-
pejskiego Towarzystwa Kardiologicznego (ESC, European
Society of Cardiology) postuluje sie podziat kardiomiopatii
pod wzgledem fenotypu, przejawiajacego sie odpowied-
nimi objawami klinicznymi, a takze patologia strukturalng
i czynnosciowa stwierdzong w badaniach obrazowych

(ryc. 1). Aktualne podejscie podkresla koniecznos¢ poszu-
kiwania etiologii odpowiadajacej za wystapienie danego
fenotypu, gdyz determinuje on wtasciwg sciezke poste-
powania klinicznego.

Klasyfikacja fenotypowa uwzglednia pie¢ gtownych
typow kardiomiopatii, to jest kardiomiopatie rozstrze-
niowa (DCM, dilated cardiomyopathy), przerostowa (HCM,
hypertrophic cardiomyopathy), restrykcyjna (RCM, restrictive
cardiomyopathy), arytmogenna kardiomiopatie prawej
komory (ARVC, arrhythmogenic right ventricular cardio-
myopathy) oraz nierozstrzeniowa kardiomiopatie lewej
komory (NDLVC, non-dilated left ventricular cardiomyopa-
thy) [1]. W przypadku postaci rodzinnych, rézne fenotypy
kardiomiopatii moga wystepowac u cztonkéw tej samej
rodziny i przechodzi¢ jedna w druga. Aktualne definicje
kardiomiopatii i podstawy rozpoznania podsumowano
w tabeli 1. Nalezy zaznaczy¢, ze w obrebie kazdego
z 5 gtéwnych typdéw kardiomiopatii wystepuja postaci
rodzinne, w ktérych mozna okresli¢ podtoze genetyczne
(np. 60% przypadkéw HCM oraz 30% DCM) oraz postaci
sporadyczne (nabyte). W tym drugim przypadku coraz
wiecej danych wskazuje na istotne znaczenie wrazliwosci
genetycznej, ktdra ujawnia sie dopiero po zetknieciu z od-
powiednim patogenem lub substancja toksyczng (teoria
drugiego uderzenia) [1].
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¢ Omdlenie/stan
przedomdleniowy

* Nagte zatrzymanie
krazenia

e Szmer nad sercem

* Objawy przedmiotowe
niewydolnosci serca

Ocena fenotypu

Objawy podmiotowe Wywiad TTE/CMR — ocena Odchylenia w bada-
i przedmiotowe rodzinny morfologii serca niu EKG/Holter EKG

* Dusznos¢ * Wstep do dia- * Przerost * Arytmia komorowa * Peptydy natriuretyczne
* Bol w klatce piersiowej gnostyki * Rozstrzen * AF/AFI * Troponiny
* Kotatanie serca genetycznej e Cechy dysfunkcji skur- ¢ EKG spoczynkowe: fala ¢ CK-MB

czowej/rozkurczowej
* Blizna o etiologii
nie-niedokrwiennegj

Badania
laboratoryjne

Ypsilon; RBBB; LBBB,
AVB | st.

Ocena genetyczna

RCM
Kardiomiopatia
restrykcyjna

Ocena etiologii

Patologia Szczego6towe badania | Szczegétowe badania | Histopatologia — biop-
probanda i krewnych pozasercowa laboratoryjne laboratoryjne sja endomiokardialna

HCM DCM
Kardiomiopatia Kardiomiopatia Mg
przerostowa rozstrzeniowa kardiomiopatia

ARVC

prawej komory

NDLVC
Nierozstrzeniowa
kardiomiopatia
lewej komory
_ _ A — -~ ~ ~ -

7 UWAGA! Aktualnie nie s3 uznawane za kardiomiopatie:\\

( kanatopatie, niescalenie mig$nia lewej komory, )

N kardiomiopatia potogowa /

7
-

g _ oraz kardiomiopatia indukowana stresem -~

Rycina 1. Ocena fenotypu uzupetniona o ocene etiologii wraz z aktualnym podziatem kardiomiopatii
Skréty: AF, migotanie przedsionkéw; AF, trzepotanie przedsionkéw; AVB, blok przedsionkowo-komorowy; CK-MB, frakcja sercowa kinazy
kreatynowej; CMR, rezonans magnetyczny serca; LBBB, blok lewej odnogi peczka Hisa; RBBB, blok prawej odnogi peczka Hisa; TTE echokar-

diografia przezklatkowa

Ograniczona dostepnos¢ badan przesiewowych oraz
diagnostycznych, a takze ograniczenia systemowych
rozwigzan opieki zdrowotnej sprawiaja, ze kardiomiopa-
tie sa rozpoznawane pdzno, czesto na zaawansowanym
etapie choroby. Wedtug danych rejestru kardiomiopatii
pod auspicjami ESC (2012-2016) $redni wiek rozpoznania
HCM wynosit w 2016 roku 47 lat, DCM 49 lat, ARVC 39 lat,
RCM 57 lat.

Kardiomiopatie moga mie¢ dtugo przebieg bezobja-
wowy — najczesciej w przypadku nosicieli mutacji w po-
staciach rodzinnych w mtodym wieku; czesto w przypadku
HCM.

Wiekszos¢ pacjentéw (85%-97%) prezentuje jednak
objawy w momencie rozpoznania [7]. Najczesciej sa to
objawy HF — wedtug danych brytyjskich autoréw problem
ten dotyczy 66% chorych z kardiomiopatia, w tym 66%
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Tabela 1. Podsumowanie kryteriow rozpoznania pieciu gtéwnych typéw kardiomiopatii

Element wspdiny:

Definicje podstawowych typow pierwotnych kardiomiopatii

* obserwowana patologia nie jest wtérna do wystepowania:

— nadcisnienia tetniczego

— choroby niedokrwiennej serca, w tym choroby wiericowej

— choroby zastawkowej serca

DCM [2]

Rozstrzen LV z obec-
noscig globalnych lub
odcinkowych zaburzen
kurczliwosci, ktérej nie
mozna wyttumaczyc¢
nieprawidtowymi wa-
runkami napetniania
LVEF <50 w oparciu

o TTE/CMR/SPECT

HCM [3]
* Przerost jakiego- .

kolwiek segmen-

tu LV >15 mm,

ktérego nie mozna
wyttumaczy¢ przez  ®
nieprawidfowe

warunki napetnia- .
nia; preferowana
projekcja SAX

RCM [4]

Obecnos¢ cech dys-
funkji rozkurczowej

z echokardiograficznymi
cechami restrykgji
Echokardiograficzny pro-
fil typowy dla HFpEF
Grubo$¢ miesnia lewej
komory w zakresie nor-
my lub tagodny przerost

NDLVC [5]

* Obecnos¢ nie-niedokrwiennej
blizny lub naciekdw ttusz-
czowych LV bez dylatacji LV
z/lub bez obecnosci odcin-
kowych/globalnych zaburzen
kurczliwosci

lub

* Obecnos¢ dysfunkgji skur-
czowej LV z LVEF <50% bez

ARVC [6]
* Kryteria Task
Force z 2010 r:

- spetnienie 2 kry-

teriow duzych;
- 1 duzego

i 2 matych lub

4 matych

U krewnych

| stopnia pacjenta
z potwierdzonym
HCM przerost LV
213 mm

LVEDD >2SD, tj. z-sco-

re >2 wartosci prze-
widywanej dla wieku,

ptci i BSA: LVEDD

>58 mm, LVEDV .
75 ml/m?; dla kobiet

— LVEDD >52 mm,
LVEDV >62 ml/m?

U dzieci przerost
miesnia sercowego
z gruboscig LV
>2SD (z-score >2)

stwierdzonych blizn

Skréty: ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; BSA, catkowita powierzchnia ciata; CMR, rezonans magnetyczny serca; DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa;
HCM, kardiomiopatia przerostowa; HFpEF, niewydolnos¢ serca z zachowang frakcja wyrzutowa lewej komory; FS, frakcja skracania; LV, lewa komora; LVEDD, wymiar korfico-
wo-rozkurczowy lewej komory; LVEDV, objetos¢ koricowo-rozkurczowa lewej komory; LVEF, frakcja wyrzutowa lewej komory; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej
komory; RCM, kardiomiopatia restrykcyjna; SD, odchylenie standardowe; SPECT, tomografia emisyjna pojedynczego fotonu; TTE, przezklatkowe badanie echokardiograficzne

chorych z DCM, 62% chorych z RCM, 29% chorych z ARVC

oraz 27% chorych z HCM [8]. Inne objawy, ktére moga

prezentowac chorzy z kardiomiopatig to:

e objawy zawezania drogi odptywu lewej komory
w przebiegu HCM — dusznos$¢ wysitkowa, zawroty
gtowy, b6l w klatce piersiowej, stan przedomdleniowy
i omdlenie; charakterystyczne dla HCM;

e objawy choroby niedokrwiennej serca, wtérnej, na
przyktad do przerostu miesnia sercowego w przebiegu
HCM — bdl w klatce piersiowej o charakterze dtawi-
cowym;

e objawy nad- i komorowych zaburzen rytmu serca
— kotatanie serca, stan przedomdleniowy lub omdle-
nie;

* nagte zatrzymanie kragzenia w mechanizmie czesto-
skurczu komorowego bez tetna lub migotania komor.
Analizujac obowiazujaca klasyfikacje, nalezy zaznaczy¢,

ze aktualnie nie sg uznawane za kardiomiopatie nastepu-

jace schorzenia: kanatopatie, niescalenie miesnia lewej
komory, kardiomiopatia potogowa oraz kardiomiopatia
indukowana stresem (takotsubo syndrome). Niescalenie
miesnia lewej komory, zwane inaczej hipertrabekulacjg
lub wzmozonym beleczkowaniem lewej komory, zostato
zdefiniowane jako cecha, ktéra moze wspdtwystepowad

www.journals.viamedica.pl/polish_heart_journal

z réznymi gtéwnymi fenotypami kardiomiopatii lub wy-
stepowac w postaciizolowanej, ale nie stanowi osobnego
typu kardiomiopatii [9].

JAK POSZCZEGOLNE KARDIOMIOPATIE
WPLYWAJA NA DLUGOSC 1 JAKOSC ZYCIA?
Poszczegélne kardiomiopatie charakteryzuja sie réznorod-
noscig przyczyn oraz mechanizméw patofizjologicznych
oraz réznymi ekspresjami fenotypowymi, co wptywa na
ich prezentacje i odpowiedz na leczenie [10, 11]. Poszcze-
golne kardiomiopatie moga miec rézny wptyw na dtugosc
i jakos¢ zycia. Najgorszym rokowaniem charakteryzuje
sie DCM oraz RCM — u tych chorych objawy HF moga

w znacznym stopniu limitowac jakos¢ zycia.

Kardiomiopatia rozstrzeniowa

Kardiomiopatia rozstrzeniowa charakteryzuje sie poste-
pujacym poszerzeniem jamy komor serca z uposledze-
niem ich kurczliwosci. Prezentacja kliniczng sg objawy
HF, komorowe zaburzenia rytmu serca lub nagty zgon
sercowy. Objawy kliniczne najczesciej wystepuja nagle
lub nasilaja sie dos¢ szybko w czasie kilkunastu dni i sg
gtéwnym powodem inicjalnej hospitalizacji lub/i kon-
taktu w lekarzem.
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A

Rokowanie

NYHAII

zaostrzenie
choroby

zaostrzenie
choroby

NYHAIII

NYHA IV

zaostrzenie

Uszkodzenie serca

choroby

zaostrzenie
choroby

Smieré/Transplantacja serca

Czas

Rycina 2. Historia naturalna chorych z kardiomiopatia rozstrzeniowa
Skréty: NYHA, Nowojorskie Towarzystwo Kardiologiczne

Historia naturalna HF w DCM moze by¢ scharakteryzo-
wana za pomoca trzech odrebnych $ciezek:

o strukturalnejifunkcjonalnejodbudowy poincydencie
ostrej HF;

e remisji objawdw HF i poprawy/stabilizacji czynnosci
skurczowej lewej komory;

e progresji do zaawansowanej HF prowadzacej do
transplantacji serca/mechanicznego wspomagania
lub zgonu [1].

Szybkie wiaczenie petnego leczenia HF jest kluczo-
wym elementem poprawiajagcym rokowanie. Catkowite
odzyskanie funkgji i struktury jest rzadkie i moze wysta-
pi¢, jesli ostre uszkodzenie nie spowodowato znacznej
utraty miocytéw, co pozwala na normalizacje funkgji
lewej komory. Najczesciej w przypadku chorych z DCM
mamy do czynienia ze stopniowym pogarszaniem funkgji
skurczowej lewej komory z towarzyszacym postepujacym
uposledzeniem wydolnosci fizycznej przeplatanej kolej-
nymi zaostrzeniami objawéw HF (ryc. 2). Najczestszymi
efektami leczenia sa: spowolnienie lub zatrzymanie pro-
gresji choroby, wydtuzenie okreséw pomiedzy kolejnymi
zaostrzeniami choroby, utrzymanie funkcji skurczowej
lewej komory na stabilnie uposledzonym poziomie
(w rzadkich przypadkach powrét do prawidtowej funk-
¢ji skurczowej) oraz, w miare mozliwosci, zapewnienie
wydolnosci fizycznej na poziomie pozwalajacym na
normalne funkcjonowanie pacjenta. Dane obserwacyjne
sprzed ery leczenia farmakologicznego HF wskazuja, iz
znaczaca poprawa kliniczna wystapita u mniej niz 20%
pacjentéw, podczas gdy 77% zmarto w ciggu 2 lat od
rozpoznania, gtéwnie z powodu postepujacej HF [12, 13].
Do pozostatych przyczyn smiertelnosci w tej grupie cho-
rych naleza nagty zgon sercowy i zatorowos¢ uktadowa,
w duzej mierze przypisywane migotaniu przedsionkdw.
W ciagu ostatnich kilku dekad, dzieki wprowadzeniu

nowoczesnego leczenia farmakologicznego, implanto-
wanych urzadzen do elektroterapii oraz zaawansowanych
technik kardiochirurgicznych, w tym wspomagania komér
serca i transplantacji serca, rokowanie u chorych z DCM
znacznie sie poprawito. W kohorcie pacjentéw z DCM
wiaczonych do badania w latach 1982-1989, czyli sprzed
ery leczeniafarmakologicznego, wskazniki 5-i 10-letniego
przezycia wynosity odpowiednio 61%i35% [14]. Wtgczenie
klasycznego leczenia przy pomocy inhibitoréw konwerta-
zy angiotensyny oraz lekéw betaadrenolitycznych (LBA)
pozwolity na poprawe 5- i 10-letniego przezycia do 81%
165% [15]. Dalsze postepy leczenia farmakologicznego, co
potwierdzajg wyniki randomizowanych badan, pozwolity
zwiekszy¢ przezycie wolne od przeszczepu na poziomie
1roku, 2i4 lat obserwacji odpowiednio u 94%, 92% i 88%
pacjentéw [16]. W tym samym okresie przezycie wolne od
hospitalizacji z powodu HF wynosito odpowiednio 88%,
82% i 78% [8, 9]. Pomimo tych postepdéw leczenia, DCM
nadal wigze sie ze znacznym ryzykiem $miertelnosci, wyz-
szym nizw przypadku HF pochodzenia niedokrwiennego
czy w przebiegu wad zastawkowych. Zaawansowana HF
pozostaje najczestsza przyczyng zgondéw w DCM, podczas
gdy zgon arytmiczny jest odpowiedzialny za mniej niz
30% [17, 18].

Pacjenci z DCM czesto zgtaszajg ograniczenia w jakosci
zycia i poczuciu dobrostanu psychologicznego. Réznice
w niepokoju emocjonalnym oraz postrzegane ograni-
czenia wynikajace z choroby nie byty zalezne od cech
demograficznychiklinicznych, co sugeruje, iz ograniczenia
tylko czesciowo moga by¢ wyjasnione przez objawy oraz
nasilenie choroby podstawowej. Podkreslano ponadto, iz
stabe przystosowanie do kardiomiopatii nie miato zwigzku
z jakoscia zycia, ale przewidywato ostabienie w zakresie
sprawnosci fizycznej i zdrowia psychicznego oraz niepokoéj
emocjonalny. Sugeruje to, ze skala dostosowawcza moze
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Objawy Objawy Objawy Migotanie Burn-out
zawezania — zawezania + zawezania — przedsionkow

Objawy NYHA | NYHA | NYHA lI-IV NYHA lI-IV NYHA [1I/IV
Leki Bez leczenia LBA LBA Przeciwkrzepliwe Farmakologiczne
Werapamil Disopiramid Antyarytmiczne Ablacja RF
Inhibitor miozyny
Werapamil
Rokowanie

Stratyfikacja ryzyka — HCM risk score + czynniki ryzyka

Rycina 3. Zestawienie podtypéw HCM wraz z zalecanymi schematem leczenia i oceng rokowania
Skroty: ablacja RF, ablacja z wykorzystaniem fal o czestotliwosci radiowej; ASA, alkoholowa ablacja przegrody; LBA, leki beta-adrenolityczne;

NYHA, Nowojorskie Towarzystwo Kardiologiczne

okazac sie przydatna jako narzedzie przesiewowe w celu
identyfikacji pacjentow, u ktérych pogorszenie jakosci
zyciai cierpienie emocjonalne sa wieksze, nizmozna by sie
spodziewac na podstawie pomiaréw kardiologicznych [19].

Kardiomiopatia przerostowa

Rozwéj HCM spowodowany jest mutacja biatek sarkomeru,
ktéra prowadzi do niekontrolowanego przerostu miesnia
gtéwnie lewej komory wraz z zaburzeniem organizacji
przestrzennej kardiomiocytéw i energetyki wtékien mie-
$niowych. Rokowanie w grupie chorych zHCM jest zrézni-
cowane, bowiem u okoto 40% obecnos¢ HCM nie wptywa
bezposrednio na rokowanie, podczas gdy w pozostatej gru-
pie istotnie je pogarsza [20]. Do gtéwnych przyczyn ztego
rokowania zaliczamy progresje do ciezkiej HF z rozstrzenig
komory i uposledzeniem funkgji skurczowej (burn-out HCM)
oraz nagty zgon sercowy z powodu groznych komorowych
zaburzen rytmu serca [21].

U ponad 30% chorych mozna stwierdzi¢ spoczynkowe
zawezanie w drodze odptywu lewej komory, podczas gdy
préby prowokacyjne podwajaja te grupe [22]. W tej grupie
pacjentéw nasilenie objawéw HF i rokowanie zalezg gtéw-
nie od stopnia zawezania. Swiadcza o tym dane pokazuja-
ce, ze gradient =30 mm Hg w spoczynku byt niezaleznym
predyktorem progresji HF i zwigekszonej smiertelnosci.
Badania populacyjne chorych z droga odptywu lewej
komory (LVOTO, left ventricular outflow tract obstruction)
pokazuja, iz progresja do klasy czynno$ciowej NYHA
(New York Heart Association) llI-1IV dokonuje sie w tempie
rocznym 3,2%-7,4% w zaleznosci od stopnia zawezania.
W rezultacie ciezka HF rozwija sie u okoto 30% chorych
w okresie 6 lat [23].

Zawezanie Srodkomorowe wystepuje u okoto 10%
pacjentéw; chorzy ci maja nasilone objawy HF oraz gorsze
rokowanie. Podobnie, ciezka dysfunkcje rozkurczowa moz-
na stwierdzi¢ u okoto 9% pacjentéw, zwykle w przypadku
ciezkiego przerostu migsnia sercowego oraz nasilonego
witdknienia, z obecnoscig lub bez obecnosci zawezenia
w drodze odptywu lewej komory.

U pacjentéw bez zawezania w LVOT choroba zwykle ma
fagodny i stabilny przebieg, a wiekszos¢ chorych pozostaje
wolna od HF lub ma tagodne objawy z powodu dysfunkgji
rozkurczowej. Jednak u 7%-10% pacjentéw z nieobtura-
cyjnym HCM choroba moze mie¢ przebieg postepujacy
przez rozwdj skurczowej HF z rozlegtym witéknieniem
(ryc. 3). W konsekwencji u okoto 3% chorych dochodzi do
rozwoju ciezkiej HF ze znacznym ryzykiem zgonu [24, 25].

Nagta smier¢ sercowa (SCD, sudden cardiac death) jest
najciezszym powiktfaniem HCM — jest ona najczestsza
przyczyng zgonéw w HCM i czesto dotyka mtodych i czesto
bezobjawowych pacjentéw. Czestos¢ roczna SCD wynosi
<1%, ale w populacji ogélnej z HCM istnieja podgrupy
0 znacznie wiekszym ryzyku. Najczestszg przyczyng SCD
jest migotanie komor, ktére moze by¢ poprzedzone przez
czestoskurcz komorowy, szybkie migotanie przedsionkéw
lub przyspieszone przewodnictwo przedsionkowo-komo-
rowe [26].

Jakos$¢ zycia u chorych zHCM pozostaje umiarkowanie
obnizona i w gtéwnej mierze jest zalezna od objawéw HF.
Nie wykazano réznic pomiedzy chorymi z zawezaniem
w drodze odptywu lewej komory i bez zawezania przy
podobnych objawach klinicznych. Podobnie, pacjenci
z implantowanym kardiowerterem-defibrylatorem (ICD,
implantable cardioverter-defibrillator) nie raportowali
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gorszego poziomu jakosci zycia niz chorzy bez implan-
towanego urzadzenia, pomimo obecnego leku przed
wytadowaniem [27].

Arytmogenna kardiomiopatia prawej komory
Historia naturalna ARVC jest gtdwnie zwigzana z niesta-
bilnoscia elektryczng, ktéra moze prowadzi¢ do aryt-
micznego nagtego zgonu, szczegdlnie u mtodych spor-
towcow. W pdzniejszym stadium choroby postepujace
uposledzenie RV i zajecie lewej komory moga prowadzi¢
do niewydolnosci prawej i/lub lewej komory. Catkowita
Smiertelnos¢ szacowana w tych badaniach waha sie od
0,08% do 3,6% rocznie [28]. W badaniach populacyjnych,
ktoére dostarczajg danych ze $wiata rzeczywistego, roczna
Smiertelnos¢ wynosi <1%. Stratyfikacja ryzyka pozostaje
powaznym wyzwaniem klinicznym, a leki antyarytmicz-
ne, ablacja przezcewnikowa i wszczepialne kardiower-
tery-defibrylatory sa obecnie dostepnymi narzedziami
terapeutycznymi. Dyskwalifikacja od uprawiania sportu
wyczynowego i wysokiej intensywnosci zapobiega przy-
padkom nagtej $mierci, poniewaz wysitek moze wywotac
nie tylko niestabilnos¢ elektryczna, ale takze prowadzi¢
do progresji choroby [29].

Pacjenciz ARVC zgtaszaja nizsza jako$¢ zycia w poréw-
naniu z resztg zdrowej populacji, ale wyzszg w poréwnaniu
z pacjentami zinnymi chorobami kardiologicznymi. Mtodsi
pacjenci z ARVC, kobiety oraz osoby, ktére doswiadczyty
co najmniej jednego wytadowania implantowanego ICD,
s3 narazone na ryzyko wystapienia probleméw psycho-
spotecznych, w tym gorszej jakosci zycia [30].

Kardiomiopatia restrykcyjna

Cecha charakterystyczng RCM jest zmniejszona podatnos¢
$cian miesnia sercowego, uposledzajaca napetniania
komor. W pierwotnej RCM nieprawidtowg sztywnos¢
komér przypisuje sie zwiekszonej wrazliwosci na wapn,
zwiekszonemu odktadaniu sie kolagenu, agregatom zmu-
towanego biatka jak desmina lub filamina C[31]. Rokowanie
w przypadku HF w RCM jest zte, niezaleznie od przyczyny
choroby. Gtéwnym mechanizmem limitujacym przezycie
jest ciezka, oporna na standardowe leczenie farmakolo-
giczne, HF. Czesto moga wystepowac rowniez grozne dla
zycia komorowe zaburzenia rytmu serca, krwawienia oraz

Tabela 2. Rozpowszechnienie kardiomiopatii

powiktania zakrzepowo-zatorowe [32]. Nalezy pamietac, ze
RCM jest czesto wynikiem systemowych choréb nacieko-
wych lub spichrzeniowych, mogacych prowadzi¢ do nie-
wydolnosci nerek czy neuropatii. U dorostych pacjentéw
z RCM 5-letni wskaznik przezycia wynosit 56%, a gtéwna
przyczyna byto zgonu byta HF [33].

Jakos¢ zycia w przypadku chorych z kardiomiopatig
restrykcyjna jest istotnie obnizona, silnie powigzana
z pomiarami odzwierciedlajgcymi wydolnos¢ fizyczna
i dzienny poziom aktywnosci, a nie ze wzrostem stezenia
NT-proBNP lub wczesniejszg hospitalizacjg z powodu HF.
Najgorsza jakos¢ zycia wystepuje u pacjentéw mtodych,
otytych i chorych na cukrzyce [33].

W ostatnich wytycznych (z 2023 roku) wprowadzono
termin ,nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory”
(NDLVC, non-dilated left ventricular cardiomyopathy), do
ktérego nalezy przyporzadkowa¢ pacjentéw dotychczas
klasyfikowanych jako DCM bez rozstrzeni komory, aryt-
mogenna DCM (bez kryteriéw dla ARVC), arytmogenna
kardiomiopatia lewej komory (ALVC, arrhythmogenic left
ventricular cardiomyopathy), ARVC z przewagq zajecia LV
(left-dominant ARVC). Brak jest danych epidemiologicznych
dla NDLVC (uprzednio pacjentéw klasyfikowano jako DCM
lub ARVC). Jako ze jest nowa kategorig fenotypowa, nie
dokonano réwniez oceny genéw pod wzgledem zwigzku
ztym fenotypem

Zalecenia dotyczace postepowania opieraja sie gtéw-
nie na uwspdlnionych wytycznych dla DCM i ARVC [1].

EPIDEMIOLOGIA

Kardiomiopatie w wielu przypadkach sg chorobami serca
o mozliwej do zidentyfikowania lub podejrzewanej przy-
czynie genetycznej, 0 zmiennej i czesto niepetnej ekspresji
przez cate zycie. Rozmieszczenie geograficzne wariantéw
genetycznych wptywa na szacowana czestos¢ wyste-
powania w réznych populacjach, grupach etnicznych,
regionach i krajach [34]. Nalezy podkresli¢, iz wiarygodne
dane dotyczace czestosci wystepowania kardiomiopatii,
gromadzone w oparciu o ustalone kryteria diagnostyczne,
pochodza gtéwnie z krajow rozwinietych.

W tabeli 2 przedstawiono podsumowanie czestosci
wystepowania kardiomiopatii sklasyfikowanych zgodnie
z Miedzynarodowa Klasyfikacja Choréb (ICD-10): HCM,

HCM 0,2%
DCM 0,036%—0,4%
ARVC 0,078%
RCM Rzadko
NDLVC Brak danych

0,029%
0,026%
Bardzo rzadko
0,0003%
Brak danych

Skroty: ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa; HCM, kardiomiopatia przerostowa; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia

lewej komory; RCM, kardiomiopatia restrykcyjna

198 www.journals.viamedica.pl/polish_heart_journal



Katarzyna Mizia-Stec i wsp., Stanowisko ekspertéw Polskiego Towarzystwa Kardiologicznego w zakresie kardiomiopatii

DCM, ARVC i RCM. Dane pochodzace z duzych rejestréw
europejskich podaja wzgledng czestos¢ wystepowania
RCM jako rzadka kardiomiopatie, wystepujaca 26-krotnie
rzadziej nizHCM [7]. Obecnie nie ma wiarygodnych danych
na temat epidemiologii NDLVC.

Na podstawie zbiorczej analizy o$miu badan, cze-
stos$¢ wystepowania HCM szacuje sie na poziomie 0,2%
(95-procentowy przedziat ufnosci [Cl], 1,44-2,71) lub
1/460 populacji. Co ciekawe, dane z analizy badan rezo-
nansu magnetycznego serca w duzej kohorcie dorostych
(>45 lat) sugeruja, ze czestos¢ wystepowania moze by¢
znacznie wieksza niz wynika z wczesnych opracowan
opartych na badaniach echokardiograficznych i wynosic¢
nawet do 1,4% [1].

Czestos¢ wystepowania DCM tradycyjnie szacowano
na 0,036% (95% Cl, 0,023-0,050). Jednakze w najnowszych
wytycznych ESC podkredlono znacznie wyzsza czestosc
(nawet 10-krotnie) rozpoznawania DCM przy mniej rygo-
rystycznych kryteriach diagnostycznych.

Czestos¢ wystepowania ARVC na podstawie zbiorczej
analizy trzech stosunkowo duzych badan szacuje sie na
0,078% (95% Cl, 0,077-0,078) lub 1/1290. Nalezy zaznaczy¢,
ze brakuje solidnych i wiarygodnych danych epidemio-
logicznych, czesciowo ze wzgledu na ztozonos¢ procesu
diagnostycznego [1].

Biorac pod uwage przedstawione powyzej dane na
temat rozpowszechnienia kardiomiopatii, szacowana
w wielkim przyblizeniu liczba przypadkéw kardiomio-
patii w Polsce powinna wynosi¢: w przypadku DCM
okoto 75-150 tysiecy chorych (1:250-500), HCM podob-
nie — okoto 75-150 tysiecy (1:250-500), ARVC — okoto
7600-19 000 chorych (1:2000-5000). Nalezy jednak
pamieta¢, ze identyfikowana klinicznie liczba pacjentéw
jest znacznie mniejsza od rzeczywistej populacji cho-
rych. Pogtebienie diagnostyki, szczegélnie o badanie
genetyczne, moze sie przyczynic¢ do liczbowego dopre-
cyzowania tej populacji.

Trudno odnies¢ te dane do realnych informacji na temat
wystepowania i opieki nad chorymi z kardiomiopatiami
w Polsce. Badania epidemiologiczne w Polsce s nieliczne.
W raporcie opracowanym w ramach projektu ,Mapy po-
trzeb zdrowotnych w zakresie kardiologii” wykorzystano
dane pochodzace z Narodowego Funduszu Zdrowia reje-
strowane w latach 2016-2020. W analizach tego raportu
konieczne byto zastosowanie pewnych przyblizen i osza-
cowanie wskaznikéw epidemiologicznych: chorobowos¢
rejestrowana (liczba aktualnie zyjacych chorych z rozpo-
znaniem kardiomiopatii) oraz zapadalnos¢ rejestrowana
(liczba nowych przypadkéw). Wedtug danych Raportu
chorobowos¢ rejestrowana wynosita odpowiednio: 286 na
100 tysiecy w 2016 roku (czyli ok. 120 tys. chorych), 271 na
100 tysiecy w 2020 roku (65% populacji — mezczyzni).
Zapadalnos$¢ rejestrowana wynosita 43,7 na 100 tysiecy
w 2016 roku i jedynie 17,6 na 100 tysiecy w 2020 roku, co
wynika najpewniej z ograniczen diagnostycznych zwig-
zanych z okresem pandemii COVID-19 [34, 35]. Co istotne,

wedtug danych rejestrowanych przez NFZ Sredni wiek
rozpoznania kardiomiopatii w Polsce wynosit w latach
2016-2020 az 60 lat.

O ograniczeniach dziatan przesiewowych i diagno-
stycznych w Polsce $wiadcza wyniki analiz chorych
rejestrowanych z rozpoznaniem HCM. Warto przeanali-
zowac te dane w odniesieniu do analogicznych danych
literaturowych. Chorobowos¢ rejestrowana HCM w Polsce
wynosita odpowiednio: w 2016 roku — 35 na 100 tysiecy,
w 2021 roku — 36 na 100 tysiecy, co stanowi okoto 20%
szacowanej liczby chorych w Polsce (1:500) [35]. Wedtug
publikacji prezentujacych dane rejestrowane w innych
krajach — w USA chorobowos¢ rejestrowana HCM wyno-
sitaw 2013 roku — 52 na 100 tysiecy, w 2019 roku — 74 na
100 tysiecy [36]; w Wielkiej Brytanii— 48 na 100 tysiecy [8];
w Chinach — 76 na 100 tysiecy [37]. Przytoczone wyniki
takze odbiegaja od danych na temat rozpowszechnienia,
ale sa wyzsze niz w Polsce.

DOSTEPNOSC SPECJALISTYCZNEJ OPIEKI
KARDIOLOGICZNEJ — ,SCIEZKA” PACJENTA
Z KARDIOMIOPATIA W POLSCE
Zaréwno rozpoznanie kardiomiopatii, jak i jej leczenie
wymaga specjalistycznej opieki kardiologicznej. Raport
na temat kardiomiopatii opracowany w ramach projektu
»,Mapy potrzeb zdrowotnych w zakresie kardiologii” po-
zwala na szacunkowa analize przebiegu leczenia chorych

z tym schorzeniem w Polsce.

Analiza tak zwanych ,$ciezek pacjentéw” w systemie
ochrony zdrowia w Polsce w latach 2016-2021 (65 383 re-
jestrowanych chorych z ICD-10 dla kardiomiopatii; 65,4%
mezczyzni) wykazata, ze diagnoza/pierwsza rejestracja
w systemie NFZ zkodem ICD-10 dla kardiomiopatii odbywa
sie u93,4% chorych w warunkach szpitalnych. To nie budzi
watpliwosci, z uwagi na wymagania diagnostyczne tej
grupy choréb. Natomiast zwraca uwage tryb hospitalizacji:
diagnoza kardiomiopatii jest stawiana u 68,2% chorych
w trakcie hospitalizacji w trybie pilnym, a jedynie u 25,1%
w trakcie planowej hospitalizacji [38]. Niewatpliwie diagno-
styka i rozpoznanie kardiomiopatii na etapie zaostrzenia
jest zbyt pdzna.

Jeszcze wiekszym niepokojem napawa dalszy los ww.
grupy w systemie ochrony zdrowia. Posréd pacjentéw
hospitalizowanych w trybie pilnym (w latach 2016-2021) az
u 23% dochodzi do zgonu. Z populacji tej az 28% chorych
nie pojawia sie ponownie w systemie ochrony zdrowia
z kodem odpowiadajagcym rozpoznaniu. Analogiczne
dane dla chorych diagnozowanych w trakcie planowej
hospitalizacji sg nastepujace: u 18% dochodzi do zgonu,
a az 44% chorych nie pojawia sie ponownie w systemie
ochrony zdrowia. Po hospitalizacji i postawieniu diagnozy
jedynie 15,28% chorych trafia pod specjalistyczna opieke
kardiologiczna [38].

Kolejnym ograniczeniem opieki nad chorymi z kar-
diomiopatiami w Polsce jest brak dostepnosci do badan
genetycznych, ktére aktualnie stanowig bardzo istotny
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sktadnik diagnostyki kardiomiopatii oraz badan przesie-
wowych rodzin chorych z kardiomiopatiami.

Powyzsze dane rejestrowane przez system Narodo-
wego Funduszu Zdrowia maja swoje liczne ograniczenia,
wskazuja jednak na nastepujacy fakt: w zakresie badan
przesiewowych, diagnostycznych oraz w zakresie opieki
nad chorymi z kardiomiopatiami w naszym kraju wyste-
puje szereg barier wymagajacych podjecia skutecznych
dziatan. Dane te pokazuja, jak odbiegamy od optymalnego
modelu, jakim jest leczenie chorych z kardiomiopatiami
w osrodkach specjalistycznych, zapewniajacych odpo-
wiedniei $cisle ze soba wspoétpracujace zaplecze szpitalne
i ambulatoryjne.

POSTEPOWANIE TERAPEUTYCZNE
Postepowanie w kardiomiopatiach jest scisle determi-
nowane rodzajem kardiomiopatii i jej dominujacym
obrazem klinicznym. W procesie diagnostycznym istotne
sg prezentowane objawy, wyniki badan obrazowych, gene-
tycznych, ocena morfologiczna, funkcjonalna i nierzadko
histologiczna (bioptatow tkanki sercowej). Rozpoznanie
konkretnej kardiomiopatii, w tym réznicowanie kardio-
miopatii zobrazamifenotypowymi wystepujacymiw cho-
robach metabolicznych czy spichrzeniowych, pozwala na
spersonalizowane i dedykowane postepowanie kliniczne.

Ogdlne zasady postepowania w kardiomiopatiach
obejmuja kontrole objawéw, zapewnienie komfortu zycia
pacjentéw, hamowanie progresji choroby oraz zapobiega-
nie mozliwym powiktaniom, na przyktad groznym dla zycia
arytmiom. Pacjenci wymagaja statej opieki i regularnej
kontroli — ocena kliniczna i optymalizacja postepowania
jest rekomendowana co roku lub co 2 lata lub po kazdym
epizodzie zmieniajacym dotychczasowy przebieg kliniczny
choroby [1].

Pacjenci z kardiomiopatiami wymagaja swoistego
postepowania. Usystematyzowane podejscie do celéw
terapii uwzglednia kilka kluczowych zadan, ktére wymie-
niono ponizej [1]:

A. Modyfikacja stylu zycia i odrzucenia nawykéw
Scisle skorelowanych ze zwiekszeniem ryzyka
groznych dla zycia arytmii i rozwoju lub
zaostrzenia objawow niewydolnosci serca

B. Ocena ryzyka nagfej smierci sercowej

i rozwazenie wskazan do implantacji urzqdzen
wysokoenergetycznych

Wazna kwestig we wszystkich fenotypach kardiomiopatii
sq wskazania do implantacji urzadzen wysokoenerge-
tycznych zaréwno w prewencji pierwotnej, jak i wtérnej
SCD. Proces kwalifikacji do implantacji kardiowertera-de-
fibrylatora (ICD) powinien by¢ poprzedzony dokfadnym
przedstawieniem pacjentowi sposobu dziatania, korzysci
i konsekwencji zwigzanych z zastosowaniem urzadzenia,
a takze kliniczna oceng mozliwych komplikacji. Kompli-
kacje te — wynikajace miedzy innymi z nieadekwatnych

wytadowan/interwencji lub powiktan terapii w obserwacji
dtugoterminowej — réwniez powinny by¢ przedstawione
pacjentowi [1].

Prewencja pierwotna SCD

W prewencji pierwotnej SCD wskazania do implantacji
urzadzen wysokoenergetycznych sg odmienne dla réznych
fenotypéw kardiomiopatii. Ocene ryzyka SCD przeprowa-
dza sie zwykorzystaniem dedykowanych poszczegdlnym
kardiomiopatiom kalkulatoréw. W przypadku wysokiego
ryzyka rozwaza sie wskazania do implantacji. W przypadku
braku aktualnych wskazan do implantacji wymagana jest
powtdrna ocena ryzyka SCD co 1 rok lub co 2 lata u kaz-
dego pacjenta z kardiomiopatia, lub przyspieszona ocena
w przypadku zmiany stanu klinicznego.

Kalkulatory ryzyka uwzgledniaja ré6zne parametry
typowe dla poszczegdlnych kardiomiopatii.

W HCM, kalkulator HCM-RISK w oparciu o wiek, nie-
wyjasnione omdlenie w wywiadzie, gradient ci$nienia
w drodze odptywu LV, maksymalng grubos¢ $ciany LV,
wymiar lewego przedsionka, obecnos¢ nieutrwalonego
czestoskurczu komorowego (NSVT, non-sustained ven-
tricular tachycardia) czy SCD w wywiadzie rodzinnym,
klasyfikuje chorych do grupy:

e bardzo wysokiego ryzyka SCD w okresie 5 lat (szaco-
wanego na poziomie >6%);

e posredniego ryzyka (4%-5%);

e ryzyka niskiego (<4%).

Dodatkowo w spersonalizowanej decyzji o implantacji
ICD uwzglednia sie takze czynnos¢ skurczowa LK oraz
rozlegtosc¢ blizny w miesniu sercowym.

Implantacje ICD nalezy rozwazy¢ z u 0séb z HCM
i oszacowanym ryzykiem wysokim, a mozna rozwazy¢
przy ryzyku posrednim, uwzgledniajgc oczywiscie moz-
liwe powiktania i wptyw urzadzenia na rézne aspekty
zycia pacjenta. W przypadku niskiego ryzyka takze
mozna rozwazy¢ implantacje SCD w prewencji pierwot-
nej, wowczas gdy wystepuje co najmniej wartosc frakgji
wyrzutowej (EF, ejection fraction) <50% lub rozlegte
pézne wzmocnienie (LGE, late gadolinium enhance-
ment) w rezonansie magnetycznym serca (CMR, cardiac
magnetic resonance) >15%. Niemniej nie ma danych
dotyczacych wptywu ilosciowej oceny blizny czy EF na
szacunki ryzyka uzyskane za pomoca kalkulatora HCM
Risk-SCD. Pewng odrebnoscia charakteryzuja sie chorzy
z DCM i NDLVC, u ktérych decyzje o implantacji ICD
podejmuje sie takze w oparciu o genetyczne czynniki
ryzyka SCD (tab. 3). W tej populacji kwalifikacja do terapii
ICD w prewencji pierwotnej SCD jest determinowana
— standardowo wielkoscia frakcji wyrzutowej lewej
komory (LVEF, left ventricular ejection fraction) (dotyczy
0s6b z LVEF <35% pomimo co najmniej 3-miesiecznego
okresu optymalnej farmakoterapii) i/lub swoistym ge-
notypem. Genotyp, a takze dodatkowo obecnos¢ LGE
w CMR i obecnos¢ komorowych zaburzen rytmu serca
majg szczegdlne znaczenie w podejmowaniu decyzji
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Tabela 3. Geny zwigzane z wysokim ryzykiem nagtej Smierci sercowej u chorych z DCM i NDLVC

m Czestotliwos¢ NZK /rok Czynniki ryzyka SCD

LMNA 5%—-10% Oszacowanie 5 letniego ryzyka wystapienia zagrazajacych zyciu arytmii LMNA risk score
(https://Imna-risk-vta.fr)

FLNC 5%-10% LVEF <45%, LGE w CMR

TMEMA43 5%-10% Pte¢ meska
Pte¢ zenska + jedno z ponizszych: LVEF <45%, obecno$¢ nieutrwalonego czestoskurczu komo-
rowego (nsVT), >200 pobudzen dodatkowych/dobe w zapisie Holter-EKG, LGE w CMR

PLN 3%-5% Oszacowanie 5 letniego ryzyka wystapienia zagrazajacych zyciu arytmii PLN risk scoreb
(https://pInriskcalculator. shinyapps.io/final_shiny)
LVEF <45%, LGE w CMR, NSVT

DSP 3%-5% LVEF <45%, LGE w CMR, NSVT

RBM20 3%—-5% LVEF <45%, LGE w CMR, NSVT

Skroty: CMR, rezonans magnetyczny serca; DSP, desmoplakina; FLNC, filamina C; LGE, p6zne wzmocnienie gadolinowe; LMNA, lamina A/C; LVEF, frakcja wyrzutowa lewej
komory; NSVT, nieutrwalony czestoskurcz komorowy; PLN, fosfolamban; RBM20, biatko wigzace RNA 20; SCD, nagta Smier¢ sercowa; TMEMA43, biatko przezbtonowe 43

o implantacji ICD u chorych z LVEF >35%. Implantacje
urzadzenia w DCM nalezy rozwazy¢ takze u 0oséb z ge-
netycznymi czynnikami ryzyka oraz LVEF >35% i obser-
wowanymi arytmiami (VT, VEB, omdlenia). W wybranych
przypadkach mozna jg rozwazy¢ takze u chorych z LVEF
>35% bez objawéw klinicznych (NSVT, VEB, omdlenia)
przy obecnosci genetycznych czynnikéw ryzyka, i na
odwroét — bez ryzykownego genotypu, ale z epizodami
groznej arytmii komorowej [1].

Kalkulator ryzyka w ARVC (arvcrisk.com) charakteryzuje
sie wysoka wartoscig prognostyczna u chorych z patogen-
nymi wariantami genéw kodujacych biatka desmosomalne,
szczegolnie plakofiline-2. W przypadku zwigzku z warian-
tami patogennymi innych genéw lub u chorych bez pa-
togennych wariantéw (gene-elusive), a takze w przypadku
wspotistnienia istotnego uszkodzenia lewej komory, jego
wartos¢ jest nizsza. W takich sytuacjach rekomenduje sie
indywidualna stratyfikacje ryzyka.

Najczesciej stosowang forma prewencji SCD jest
przezskérna implantacja klasycznego, przezzylnego ICD.
U pacjentéw niewymagajacych statej stymulacji serca lub
stymulacji resynchronizujacej wszczepienie podskorne-
go ICD jest atrakcyjng opcja terapeutyczna ze wzgledu
na redukcje ryzyka powiktan standardowej terapii ICD.
W chwili obecnej mozna rozwazy¢ ICD podmostkowy
(EV-ICD), ktory nie moze byc¢ jednak stosowany u chorych
po sternotomii lub z powaznymi deformacjami klatki
piersiowej. Z kolei kamizelki defibrylujace sa wskazane
czasowo u chorych oczekujacych na decyzje o implantacji
ICD (np. w poczatkowym okresie leczenia kardiomiopatii)
lub w oczekiwaniu na ponowng implantacje ICD (np. po
usunieciu uktadu z powodu powiktan).

Prewencja wtorna SCD

Wskazania do implantacji ICD w prewencji wtérnej SCD
u chorych z kardiomiopatiami s takie same, jak w innych
schorzenia uktadu sercowo-naczyniowego. U chorych po
nagtym zatrzymaniu krazenia wywotanym migotaniem

komér albo niestabilnym hemodynamicznie czesto-
skurczem komorowym (lub u oséb, u ktérych arytmia
komorowa powoduje omdlenia, a tlo tych zdarzen nie
jest odwracalne) zalecana jest implantacja ICD lub CRT-D
niezaleznie od fenotypu kardiomiopatii. W przypadku
ARVC prewencja wtérna obejmuje takze wystapienie
dtugotrwatego czestoskurczu komorowego bez obja-
woéw hemodynamicznych.

C. Leczenie zaburzen rytmu serca

Leczenie komorowych zaburzen rytmu serca
Chorzy z kardiomiopatiami czesto wymagaja stosowania
lekéw antyarytmicznych lub wykonania ablacji substratu
arytmii w przypadku komorowych zaburzen rytmu serca.
Dobér farmakoterapii powinien uwzgledniac typ kardio-
miopatii i obecnos¢ dysfunkgji skurczowej serca.

Zabiegi ablacji substratu arytmii, zwtaszcza nawra-
cajacych czestoskurczéw komorowych, powinny by¢
wykonywane w doswiadczonych osrodkach. Wynika to ze
swoistych probleméw technicznych zwigzanych z takimi
zabiegami: na przyktad epikardialne potozenie substratu
arytmii w ARVC, czesto srédmiesniowy lub epikardialny
substrat arytmii w DCM. Poza technicznym aspektem za-
biegu, pacjenciz kardiomiopatiami poddawani zabiegom
ablacji czesto wymagaja jednoczesnie specjalistycznego
leczenia kardiologicznego, dostepnego w referencyjnych
osrodkach. Coraz czesciej podkresla sie koniecznos¢ roz-
wazenia przeprowadzenia zabiegu z uzyciem ablacyjnego
dostepu zaréwno endokawitarnego, jak i epikardialnego.
Poza wybranymi przypadkami chorych z DCM, zwracaja
uwage publikowane dobre odlegte wyniki ablacji cze-
stoskurczu komorowego w populacji chorych z ARVC.
S one istotnie lepsze niz w przypadku ablacji wytgcznie
endokawitarnej. Réwniez planowanie zabiegu, oparte
o algorytmy analizujace wyniki badan obrazowych rezo-
nansu magnetycznego i tomografii komputerowej, moze
pozwoli¢ na zwiekszenie skutecznosci ablacji.
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Leczenie nadkomorowych zaburzen rytmu serca

i prewencja powiktan zakrzepowo-zatorowych
Najczestszymi nadkomorowymi zaburzeniami rytmu ser-
ca sg migotanie i trzepotanie przedsionkdéw. Agresywna
strategia kontroli rytmu oparta o ablacje przezcewniko-
wa pozwala na poprawe ogdlnego przezycia pacjentéw
z HF i zredukowang frakcja wyrzucania lewej komory,
poprawia wskazniki echokardiograficzne, obniza stezenia
biomarkeréw i poprawia jakos$¢ zycia pacjentéw [39, 40].
Standardowo, ablacja jest zalecana przy nieskutecznosci
utrzymania rytmu zatokowego mimo zastosowania lekéw
antyarytmicznych z grupy | lub Ill. Natomiast szczegdlng
grupe chorych stanowig pacjenci z HF i uposledzong funk-
Cja skurczowg komory lewej, gdzie ablacja cewnikowa, ze
wzgledu na zdecydowanie wyzsza skutecznos¢ od farma-
koterapii antyarytmicznej, jest zalecana juz w | rzucie le-
czenia. Nalezy pamieta¢, ze wykonanie ablacji cewnikowej
AF nie zwalnia od stosowania optymalnej farmakoterapii
HF, a takze o tym, Ze rozpoznanie migotania/trzepotania
przedsionkéw bedzie determinowato decyzje o zasto-
sowaniu antykoagulacji — odmiennej w réznych typach
kardiomiopatii.

W przypadku rozpoznania AF u chorych zHCM i amy-
loidoza leczenie przeciwkrzepliwe jest obligatoryjne,
niezaleznie od punktacji w skali CHA,DS,-VA. W RCM
mozna rozwazyc jej zastosowanie takze niezaleznie od
skali CHA,DS,-VA. W pozostatych typach kardiomiopatii
(DCM, NDLVC czy ARVC) nalezy zastosowac antykoagulacje
przy CHA DS,-VAS_=>2 u mezczyzn i 23 u kobiet (mozna
rozwazy¢ przy punktacji 1 dlamezczyzni 2 dla kobiet).

D. Kompleksowe leczenie HF

W przebiegu kardiomiopatii czesto wystepuja objawy HF,
bedace wyrazem HF ze zredukowang frakcjag wyrzutowa,
nieznacznie obnizong czy zachowang frakcjg wyrzutowa.
Typ HF jest zwigzany z typem kardiomiopatii i stopniem
jej zaawansowania oraz schorzeniami wspotistniejgcymi.
Efekty stosowania ,klasycznej” farmakoterapii HF zalezg
od typu kardiomiopatii — w DCM maja udokumentowa-
ne znaczenie. W innych typach kardiomiopatii wymagaja
adekwatnej modyfikacji.

Nalezy pamieta¢, ze zastosowanie diuretykdéw, MRA
czy ACE-i/ARNI lub beta blokeréw (LBA) moze objawiac sie
gorszym samopoczuciem chorych w zwigzku z hipotensjg
oraz odwodnieniem. Wymaga ostroznego dawkowania,
czasami deeskalacji, a nierzadko réwniez zaprzestania
leczenia.

Opcja leczenia dla wybranych chorych jest implan-
tacja terapii resynchronizujacej (CRT) czy urzadzen do
wspomagania funkgcji komor. Przeszczep serca jest opcja
terapeutyczng dla pacjentéw z kardiomiopatiami i z za-
wansowana HF w klasie NYHA IlI, IV, lub ciezkimi, nawra-
cajacymi arytmiami komorowymi niepoddajacymi sie
dostepnemu leczeniu.

Poszczegdlne kardiomiopatie wymagaja takze swo-
istego i elastycznego postepowania modyfikujgcego

przedstawionego na ogélnym algorytmie [1]. Najwiecej
z nich dotyczy HCM, poniewaz istnieje najwiecej danych
naukowych w tym zakresie.

Kardiomiopatia przerostowa (HCM) —
postepowanie

Postepowanie w HCM jest determinowane obecnosciag
i wielkoscia gradientu w LVOTO oraz LVEF.

U chorych bez LVOTO, u ktérych LVEF osigga wartos¢
<50%, rekomendowane jest zastosowanie farmakoterapii
dedykowanej HF ze zredukowana frakcja wyrzutowa (LBA,
ACE-i/ARNI, blokery receptora mineralokortykoidowego,
inhibitory kotransportera sodowo-glukozowego 2 — flo-
zyny, mate dawki lekéw diuretycznych). Jezeli LVEF =50%,
zalecane sa LBA, werapamil lub dilitiazem i niskie dawki
diuretykdéw. Terapia zatem ma poprawiac objawy kliniczne
zwigzane z dysfunkcja skurczowa i rozkurczowa, ktére cze-
sto wspotistniejg zzaburzeniem naptywu do komory lewej
oraz zapobiegac objawom dtawicy piersiowej. Objawy su-
gerujace dtawice, po wykluczeniu zmian istotnych zwezen
w naczyniach wiencowych oraz po wykluczeniu LVOTO,
moga by¢ fagodzone przez dotaczenie do LBA blokeréw
kanatéw wapniowychi nitratéw (jedynie w grupie chorych
bez LVOTO). Pacjenci niereagujacy na farmakoterapie sg
potencjalnymi kandydatami do przeszczepu serca (ryc. 4).

W przypadku obecnosci LVOTO (prowokowanego
lub spoczynkowego) >50 mm Hg nalezy zastosowa¢é
LBA, a przy utrzymywaniu sie objawéw dodatkowo blo-
kery kanatéw wapniowych (dilitiazem lub werapamil),
w stopniowo zwiekszanych do wartosci maksymalnych
dawkach. Wytyczne ESC uwzgledniajg w farmakoterapii
takze dizopiramid (dostepny w Polsce jedynie w ramach
importu docelowego). Najwiekszg nowoscig w aktualnych
wytycznych jest umiejscowienie w terapii mawakamtenu
(inhibitora sercowej miozyny), ktéry nalezy dofaczy¢ do
LBA lub blokeréw kanatéw wapniowych przy utrzymywa-
niu sie objawodw. Lek mozna zastosowac takze w monote-
rapii u chorych z przeciwwskazaniami do standardowej
farmakoterapii. U pacjentéw z LVOTO nie powinno sie
stosowac lekéw zwiekszajacych gradient, czyli nitratow,
digoksyny czy inhibitoréw fosfodiesterazy 5 (ryc. 5).

Nadal ograniczone sa dane naukowe dotyczace cho-
rych z LVOTO pomiedzy 30 a 50 mm Hg.

Przy nieskutecznosci postepowania farmakologiczne-
go, gdy LVOTO >50 mm Hg, a objawy kliniczne wskazujg
na lll lub IV klase wedtug NYHA, pozostaje opcja zasto-
sowania procedury redukujacej grubos¢ przegrody, czyli
alkoholowej ablacji lub chirurgicznej miektomii przegrody
miedzykomorowej, ktéra daje nieznacznie lepsze efekty
odlegte. Takie leczenie mozna rozwazy¢ takze u oséb
z NYHA Il i dodatkowo umiarkowana/ciezka niedomykal-
noscig mitralng, migotaniem przedsionkéw lub dylatacja
lewego przedsionka.

U pacjentéw z LVOTO >50 mm Hg kwalifikowanych do
procedury redukujacej grubos¢ przegrody, u ktérych ob-
serwuje sie umiarkowana/ciezka niedomykalnos¢ mitralna,
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Pacjent z HCM i niewydolnoscia serca w klasie NYHA II-IV

Kontrola czgstosci/rytmu

Migotanie przedsionkow

Antykoagulacja
Kontrola czestosci/rytmu Spoczynkowe/prowokowane
Antykoagulacja LVOTO >50 mm Hg
Nie Nie
Beta-blokery, werapamil, diltiazem Beta-blokery, ACEI/ARB/ARNI, MRA, SGLT2i
Diuretyki w matej dawce Diuretyki w matej dawce

v v

Rozwazy¢ MWK/transplantacje

Rycina 4. Schemat leczenia niewydolnosci serca u chorych z kardiomiopatia przerostowa

Skréty: ACEi, inhibitor enzymu konwertujgcego angiotensyne; ARB, antagonista receptora angiotensynowego; ARNI, antagonista receptora
angiotensynowego i inhibitor neprylizyny; LVEF, frakcja wyrzutowa lewej komory; LVOTO, zawezanie drogi odptywu lewej komory; MRA an-
tagonista receptora mineralokortykoidowego; MWK, mechaniczne wspomaganie krazenia; NYHA, Nowojorskie Towarzystwo Kardiologiczne;

SGLT2i, inhibitor kotransportera sodowo-glukozowego typu 2

Spoczynkowe/prowokowane LVOTO >50 mm Hg

'

Nie
Objawy —»

<«
)
=~

l Utrzymuijace sig objawy/nietolerancja lub przeciwwskazania do beta-blokeréw

l Weigz utrzymujace sie objawy
b mawakamten (klasa lla)

Weciaz utrzymujace sig objawy

Rycina 5. Schemat postepowania w przypadku istotnego hemodynamicznie zawezania LVOTO u chorych z kardiomiopatig przerostowa
Skréty: IVS, przegroda miedzykomorowa; LVOTO, zawezanie drogi odptywu lewej komory
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Specjalista
kardiomiopatii

Kardiolog/kardiolog dziecigcy

z doSwiadczeniem w leczeniu
kardiomiopatii

Pielegniarka specjalistyczna
Specijalista poradnictwa
genetycznego

Wsparcie pacjenta

Rodzina/opiekun
Psycholog
Stowarzyszenia pacjentow

Genetyk
Patolog
Inni, m.in: kardiochirurg,

lekarz POZ, pediatra, internista,
nefrolog, neurolog, dermatolog,
endokrynolg, okulista,
farmaceuta, reumatolog itd.

Ekspert
w dziedzinie innej
niz kardiologia

Rycina 6. Multidyscyplinarny zespét zapewniajacy kompleksowa opieke nad pacjentem z kardiomiopatia

nalezy rozwazy¢ chirurgiczng naprawe aparatu podzastaw-
kowego lub wymiane zastawki, a takze jej naprawe, gdy
zastawka staje sie niedomykalna w wyniku miektomii. Gdy
objawom towarzyszy AF, mozna rozwazy¢ chirurgiczna
ablacje oraz zamkniecie uszka lewego przedsionka.

Schemat kwalifikacji do implantacji ICD u oséb z HCM
nie odbiega od przedstawionego wczesniej schematu
ogdlnego, ale kwalifikacja w prewencji pierwotnej jest
oparta o stratyfikacje ryzyka SCD przy pomocy swoistego
dla HCM kalkulatora. Aktualne wytyczne ESC podaja dane
na temat mozliwosci oszacowania ryzyka SCD u dzieci
i mtodziezy (HCM-RISK).

W podsumowaniu schematu postepowania kliniczne-
go w kardiomiopatiach nalezy podkresdli¢, ze nadrzednym
jego celem jest zapewnienie komfortu zycia pacjentow,
kontroli ich objawéw klinicznych, hamowanie dalszej
progresji choroby serca oraz zapobieganie groznym dla
zycia arytmiom. Ocena kliniczna pacjentéw jest rekomen-
dowana co 1 rok lub co 2 lata lub po kazdym epizodzie
zmieniajgcym dotychczasowy przebieg kliniczny choroby.
Ponadto nalezy mie¢ na uwadze, ze udokumentowa-
nymi modulatorami przebiegu klinicznego w HCM jest
nadci$nienie tetnicze, cukrzyca i otytos¢, w DCM infekcje
wirusowe, nadcisnienie tetnicze, czynniki toksyczne i cigza,
w ARVC uprawianie sportu i tfo wirusowe.

OPIEKA NAD PACJENTEM — ZALECENIA
ESC 2023 ORAZ PRZYKLADY ROZWIAZAN
SYSTEMOWYCH Z INNYCH KRAJOW EUROPY
By zoptymalizowac diagnostyke i leczenie pacjentéw z kar-
diomiopatiami, konieczna jest zindywidualizowana, a réw-
noczesnie ekspercka, systematyczna, skoordynowana,

czesto multidyscyplinarna opieka nad pacjentem. Nalezy

pamietad, ze konieczne jest objecie opieka nie tylko sa-

mego pacjenta, ale réwniez jego rodziny, gdyz uzyskane

w ten sposéb informacje czasami staja sie bardzo istotne

zaréowno dla samego pacjenta, jak rowniez dla jego krew-

nych. Stad istotne jest stworzenie multidyscyplinarnych
zespotow ds. kardiomiopatii. Warto zaznaczy¢, ze kardio-
miopatie ujawniajg sie w réznych sytuacjach klinicznych.

U niektdrych pacjentéw sg pierwszg i nieodwracalng

manifestacja choroby (nagty zgon), czasem wykrywane sg

przypadkowo badz tez ich objawy ujawniaja sie stopniowo

w miare postepu choroby. Manifestacja kardiomiopatii

to nie tylko objawy ze strony uktadu sercowo-naczynio-

wegdo, ale réwniez cata gama objawéw pozasercowych

(np. objawy neurologiczne, nerwowo-mie$niowe, oku-

listyczne, nefrologiczne). Kardiomiopatie w duzej czesci

przypadkow to choroby genetyczne i mogg manifestowac
sie w réoznym wieku — potrzebna jest zatem odpowied-
nia opieka pediatryczna i opieka nad chorymi dorostymi.

Podsumowujac — konieczna jest mozliwos¢ prowadzenia

opieki multidyscyplinarnej, a sktad zespotu zaleze¢ bedzie

od profilu klinicznego pacjenta [1].

Bioragc pod uwage powyzsze dane, optymalny sktad
zespotu multidyscyplinarnego powinien uwzglednia¢
(ryc.6) [11:

e kardiologow/kardiochirurgéw dla dorostych i/lub
dzieciecych, optymalnie specjalizujacych sie w scho-
rzeniach kardiogenetycznych;

e genetykéw klinicznych — celem analizy i interpretacji
wynikéw badan genetycznych [41];

¢ radiologéw specjalizujacych sie obrazowaniu serca,
w tym ekspertéw CMR;
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e zespoty specjalistyczne ukierunkowane na wielokie-
runkowa analize biopsji endomiokardialnej;

e zespoty pielegniarek/psychologéw i/lub doradcéw ge-
netycznych.

Integralnym sktadnikiem opieki nad pacjentem z kar-
diomiopatiag powinny by¢ rozwiagzania z zakresu opieki
telemedycznej. W opiece nad pacjentami wazng role
odgrywaja takze stowarzyszenia pacjentéw. Uzupetnienie
powyzszej opieki stanowia krajowe/miedzynarodowe
sieci, takie jak Europejska Sie¢ Referencyjna ds. Rzadkich
i Nisko Rozpowszechnionych Ztozonych Choréb Serca
(ERN GUARD-Heart) (https:// guardheart.ern-net.eu), ktére
umozliwiaja wymiane informacji istotnych dla pacjentéw
z kardiomiopatig. Do rozpowszechnienia na poziomie
europejskim wiedzy dotyczacej problemu kardiomiopatii
istotnie przyczynit sie projekt ,Cardiomyopathies Matter”,
ktéry stanowi cenne zrédto danych, obejmujace stale
aktualizowane informacje na temat samej kardiomiopatii,
jakiinnych zwigzanych z kardiomiopatia tematéw (https://
cardiomyopathiesmatter.org/).

Przyktad rozwiqzan systemowych opieki

nad chorymi z kardiomiopatiami w Europie:

Francja

W 2014 roku francuskie Ministerstwo Zdrowia utworzyto

krajowy osrodek referencyjny Cardiogen, czyli krajowa sie¢

referencyjng dla rzadkich i dziedzicznych choréb serca,

w tym kardiomiopatii (www filiere-cardiogen.fr) [42].
Cardiogen to struktura finansowana ze srodkdw mini-

sterstwa zdrowia, tworzaca sie¢ ztozonga z 64 akredytowa-

nych osrodkéw w catej Francji, w tym 21 zajmujacych sie
wytacznie chorymi na kardiomiopatie. W ramach swojego
dziatania Cardiogen:

e prezentuje aktualne zalecenia i dostarcza materia-
ty edukacyjne;

e opracowuje badania kliniczne i tworzy uzyteczne
bazy danych;

e ufatwia komunikacje pomiedzy osrodkami/lekarza-
mi/personelem medycznym/pacjentami na temat
rzadkich i dziedzicznych choréb serca;

e zapewnia dodatkowe fundusze (np. dla wyspecjalizo-
wanych pielegniarek, na badania genetyczne i doradz-
two genetyczne).

Realizacja powyzszego projektu przyniosta poprawe
poziomu opieki i leczenia standardowego pacjentéw
z kardiomiopatia, réwnolegle zapewniajac wszystkim za-
interesowanym (pacjentom/ pracownikom stuzby zdrowia)
swobodny dostep do:

e materiatéw edukacyjnych adresowanych zaréwno do
pacjentdw, jaki i pracownikéw stuzby zdrowia;

e bazy danych usprawniajacej system skierowan, umoz-
liwiajacej zbieranie danych z centréw referencyjnych
i specjalistycznych w dedykowanej dokumentacji
medycznej pacjenta;

e danych kontaktowych odpowiednich pracownikéw
stuzby zdrowia, placéwek i organizacji pacjentéw;

e osrodka zasobdéw psychologicznych, utatwiajacego
pacjentom dostep do wsparcia psychologicznego;

e darmowa comiesieczna konsultacje online umozliwia-
jacq pacjentom i rodzinom przekazywanie informacji
zwrotnych na temat zycia z rzadkimi i dziedzicznymi
chorobami serca.

Przyktad rozwiqzan systemowych opieki nad

chorymi z kardiomiopatiami w Europie: Hiszpania

Ministerstwo Zdrowia Hiszpanii po przeprowadzeniu

whnikliwej oceny przyznaje akredytacje osrodkom, swiad-

czeniodawcom i jednostkom referencyjnym (CSUR, Centres,

Services and Units of Reference; czyli Hiszparskie Narodowe

Osrodki Swiadczen, Swiadczenia i Jednostki Referencyjne)

[43]. Osrodki akredytowane to osrodki zachowujace od-

powiednie standardy, w tym te dotyczace poszanowania

praw pacjentéw, wdrozenia programu zapewnienia jakosci,
czy przygotowania corocznego planu audytu. O$rodki

CSUR prezentujg bogata wiedze oraz doswiadczenie w po-

stepowaniu z okre$long grupga choréb serca. Jednoczesnie

organizacyjnie posiadajg odpowiednie wyposazenie

i personel niezbedny do zapewnienia pacjentom wysokiej

jakosci opieki. Petne dane dostepne na stronie: https://

www.sanidad.gob.es/profesionales/CentrosDeReferen-

cia/CentrosCSUR.htm [43].

Obecnie w Hiszpanii funkcjonuje siedem osrodkéw

CSUR w dziedzinie dziedzicznych choréb serca.

W ramach swoich obowigzkéw CSUR:

e obejmuje dziatalnoscia caty obszar kraju i Swiadczy
ustugi pacjentom na réwnych warunkach, niezaleznie
od ich miejsca zamieszkania;

e zapewnia opieke multidyscyplinarnego zespotu obej-
mujaca: opieke zdrowotng, wsparcie w potwierdzeniu
rozpoznania, okreslenie strategii leczenia i obserwacji
klinicznej oraz petnienie roli konsultacyjnej dla oddzia-
16w standardowo zajmujacych sie ta grupa pacjentéw;

e zapewnia ciaggtos¢ opieki na poszczegolnych etapach
zycia pacjenta i poziomach opieki zdrowotnej;

e ocenia efekty leczenia;

e zapewnia szkolenia dla innych pracownikéw stuz-
by zdrowia.

PODSUMOWANIE
Kardiomiopatie to zré6znicowane schorzenia miokardium,
wymagajace specjalistycznej diagnostyki i opieki. Bada-
nia genetyczne, nowoczesna stratyfikacja ryzyka SCD,
farmakoterapia oraz leczenie inwazyjne stwarzajg nowe
mozliwosci i optymalizujg postepowanie z chorymi na
kardiomiopatie. Nie wszystkie z tych mozliwosci zapew-
niamy pacjentom w naszym kraju. Wydaje sie konieczne
podjecie dziatan, ktérych celem bedzie opracowanie
modelu diagnostyczno-terapeutycznego pozwalajacego
na wczesniejsze wykrywanie kardiomiopatii w Polsce
i skuteczne ich leczenie. Istnieje konieczno$¢ wypraco-
wania strategii promujacej aktywng, skoordynowanga
opieke nad chorymi z rozpoznaniem kardiomiopatii
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oraz badania przesiewowe wsréd cztonkédw ich rodzin.
Wdrozenie metod prewencyjnych pozwoli na poprawe
rokowania w tej populacji.
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