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NOWE WYTYCZNE ESC/PTK / ESC/PCS NEW GUIDELINES
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W opracowaniu tego dokumentu uczestniczyly réwniez inne organizacje ESC:

Stowarzyszenia ESC: European Association of Cardiovascular Imaging (EACVI), European Association of Percutaneus Cardiovascular Interventions (EAPCI),
European Heart Rhythm Association (EHRA), Heart Failure Association (HFA)

Grupy Robocze ESC: Cardiovascular Pharmacology and Drug Therapy, Cardiovascular Surgery, Developmental Anatomy and Pathology, Grown-up Congenital
Heart Disease, Myocardial and Pericardial Diseases, Myocardial and Pericardial Diseases

Rady ESC: CCP, Council for Cardiology Practice, CPC, Cardiovascular Primary Care

Niniejsze wytyczne ESC (European Society of Cardiology) opublikowano wytgcznie do uzytku prywatnego w celach edukacyjnych. Nie zezwala sie na komer-
cyjne wykorzystanie. Zadna z czesci Wytycznych ESC nie moze by¢ przettumaczona ani kopiowana w zadnej postaci bez pisemnej zgody ESC. Pozwolenie
mozna uzyskac po przestaniu pisemnej prosby do Oxford University Press, wydawcy European Heart Journal, ktéry w imieniu ESC udziela takiego zezwolenia.

Oswiadczenie: Wytyczne ESC reprezentuja stanowisko tego towarzystwa i powstaty po doktadnej ocenie dowodéw naukowych dostepnych w czasie, kiedy
przygotowywano niniejszy dokument. ESC nie ponosi odpowiedzialnosci w przypadku jakichkolwiek sprzecznosci, rozbieznosci i/lub niejednoznacznosci mie-
dzy wytycznymi ESC a jakimikolwiek innymi oficjalnymi zaleceniami lub wytycznymi wydanymi przez odpowiednie instytucje zdrowia publicznego, zwtaszcza
w odniesieniu do wiasciwego wykorzystywania strategii opieki zdrowotnej lub leczenia. Zacheca sie pracownikéw opieki zdrowotnej, aby w petni uwzgledniali
te wytyczne ESC, gdy dokonujg oceny klinicznej, a takze kiedy okreslaja i realizujg medyczne strategie prewencji, diagnostyki lub leczenia. Wytyczne nie znosza
jednak w zaden sposob indywidualnej odpowiedzialnosci pracownikéw opieki zdrowotnej za podejmowanie wiasciwych i doktadnych decyzji z uwzglednie-
niem stanu zdrowia danego pacjenta i po konsultacji z danym pacjentem oraz, jezeli jest to wiasciwe i/lub konieczne, z opiekunem pacjenta. Wytyczne ESC nie
zwalniaja tez pracownikdw opieki zdrowotnej z koniecznosci pefnego i doktadnego rozwazenia odpowiednich oficjalnych uaktualnionych zalecen lub wytycz-
nych wydanych przez kompetentne instytucje zdrowia publicznego w celu odpowiedniego postepowania z kazdym pacjentem w swietle naukowo
akceptowanych danych odnoszacych sie do ich zobowigzan etycznych i zawodowych. Na pracownikach opieki zdrowotnej spoczywa réwniez odpowiedzial-
no$¢ za weryfikacje zasad i przepisdw odnoszacych sie do lekdw i urzadzen w momencie ich stosowania (przepisywania).

© The European Society of Cardiology 2014. Wszystkie prawa zastrzezone. Prosby o zezwolenia prosimy kierowa¢ na adres e-mail: journals.permissions@oup.com.
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dr hab. n. med. Radostaw Lenarczyk
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Wytyczne ESC dotyczgce rozpoznawania i postepowania w kardiomiopatii przerostowej w 2014 roku

Recenzentéw dokumentu ze strony narodowych towarzystw kardiologicznych wchodzacych w sktad ESC wymieniono w Dodatku.

Formularze dotyczace potencjalnych konfliktow interesow autoréw i recenzentéw sg dostepne na stronie internetowej ESC pod adresem

www.escardio.org.guidelines

Stowa kluczowe: wytyczne, rozpoznanie, obrazowanie serca, genetyka, objawy, niewydolnos¢ serca, zaburzenia
rytmu, zwezenie drogi odptywu lewej komory, nagly zgon sercowy, wszczepialny kardiowerter—defibrylator, ciaza,
sportowcy, nadcisnienie tetnicze, choroby zastawkowe

Skroty i akronimy

2D
99m-Tc-DPD

ACE
AF

AL

AR
ARB
ATTR
AV
BiVAD

BNP
CCs
CFC
CHA -DS,-VASc

CMR
CPG
CRT
CRT-D

CRT-P

CT
DC
DNA
E/A

E/e’

EACT

EF
EKG
EPS
ESC
FDA

dwuwymiarowy

kwas 99mTechneto-3,3-difosfo-1,2-propa-
nodikarboksylowy

konwertaza angiotensyny

migotanie przedsionkéw

taiicuch lekki amyloidu

niedomykalnos¢ zastawki aortalnej
antagonista receptora angiotensynowego
skrobiawica transtyretynowa
przedsionkowo-komorowy
dwukomorowe urzadzenie wspomagajace
prace serca

peptyd natriuretyczny typu B

Canadian Cardiovascular Society
sercowo-twarzowo-skérny

przewlekta niewydolnos¢ serca, nadcisnie-
nie tetnicze, wiek > 75 lat (2 pkt), cukrzy-
ca, udar mézgu (2 pkt), choroba uktadu
naczyniowego, wiek 65-74 lata, pte¢
zenska

sercowy rezonans magnetyczny
Committee for Practice Guidelines
terapia resynchronizujaca serce

terapia resynchronizujaca serce

z mozliwoscig defibrylacji

terapia resynchronizujaca serce

z funkcja rozrusznika

tomografia komputerowa

kardiowersja elektryczna

kwas dezoksyrybonukleinowy

stosunek maksymalnej predkosci fazy
wczesnego napetniania (E) do maksymal-
nej predkosci péznej fazy napetniania

w czasie skurczu przedsionka

stosunek maksymalnej predkosci fazy
wczesnego napetniania (E) do predkosci
wczesnorozkurczowej pierscienia
mitralnego (')

European Association for

Cardio-Thoracic Surgery

frakcja wyrzutowa

elektrokardiogram

badanie elektrofizjologiczne

European Society of Cardiology

(US) Food and Drug Administration

FHL1
HAS-BLED

HCM
HF
hs-cTnT
HTS
ICD

ILR

INR

LA
LAMP-2
LBBB
LEOPARD

LGE

LV

LVEF

LVAD

LVH
LVOTO
MADIT-RIT

MCS
MAPK
MELAS
MERF

MRA

MYBPC3
MYH7

MYL3
NOAC
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biatko 1 FHL (four and half LIM)
nadci$nienie tetnicze, nieprawidtowa
funkcja watroby/nerek (1 pkt kazda),

udar mézgu, krwawienie w wywiadzie
lub sktonnos¢ do krwawier, niestabilny
poziom INR, podeszly wiek (> 64 lat),
leki/alkohol (1 pkt kazdy)

kardiomiopatia przerostowa
niewydolnos¢ serca

wysokoczufa sercowa troponina T

wysoko wydajne testy przesiewowe
wszczepialny kardiowerter—defibrylator
wszczepialny rejestrator petlowy
miedzynarodowy wspoétczynnik
znormalizowany

lewy przedsionek

btonowe biatko 2 zwiazane z lizosomami
blok lewej odnogi peczka Hisa

plamy soczewicowate, nieprawidtowy
obraz EKG, hiperteloryzm oczny, zwezenie
pnia ptucnego, nieprawidfowosci narza-
doéw ptciowych zewnetrznych, zahamowa-
nie wzrostu, gfuchota czuciowo-nerwowa
p6zne wzmocnienie gadolinium

lewa komora

frakcja wyrzutowa lewej komory
urzadzenie wspomagajace lewg komore
przerost lewej komory

zwezenie drogi odptywu lewej komory
Multicenter Automatic Defibrillator Im-
plantation Trial — Reduce Inappropriate
Therapy

mechaniczne wspomaganie krazenia
kinaza biatkowa aktywowana mitogenami
miopatia mitochondrialna, encefalopatia,
kwasica mleczanowa, wystepowanie incy-
dentéw podobnych do udaréw

padaczka miokloniczna z obecnoscia
wiékien ,poszarpanych” (,szmatowatych”)
antagonista receptora mineralo-
kortykoidowego

biatko C wiazace miozyne, typu sercowego
miozyna-7 (taficuch ciezki -miozyny)/
tancuch ciezki miozyny 7

taficuch lekki miozyny 3

doustne leki przeciwzakrzepowe nienale-
zace do grupy antagonistow witaminy K
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NSVT nieutrwalony czestoskurcz komorowy

NT-proBNP N-koricowy propeptyd natriuretyczny typu B

NYHA New York Heart Association

OAC doustne antykoagulanty

PC-CMR sercowy rezonans magnetyczny z kontrastem

PDE, fosfodiesteraza typu 5

PET pozytonowa tomografia emisyjna

PRKAG2 podjednostka gammaz2 kinazy proteinowej
aktywowanej adenozynomonofosforanem

RAAS ukfad renina—angiotensyna—aldosteron

RV prawa komora

SAM skurczowy ruch przedniego pfatka
zastawki mitralnej

SCD nagly zgon sercowy

SAA alkoholowa ablacja przegrody

S-ICD™ podskérny implantowany
kardiowerter—defibrylator

SPECT tomografia emisyjna pojedynczego fotonu

SVT czestoskurcz nadkomorowy

TEE echokardiografia przezprzetykowa

TNNI3 sercowa troponina |

TNNT2 sercowa troponina T

TPM1 tafcuch a, tropomiozyny

TTE echokardiografia przezklatkowa

TTR transtyretyna

VF migotanie komor

VKA antagonista witaminy K

VT czestoskurcz komorowy

WHO World Health Organization

1. Przedmowa

W wytycznych eksperci w danej dziedzinie podsumo-
wuja i oceniaja aktualnie dostepne dane dotyczace okreslo-
nego zagadnienia, aby utatwi¢ lekarzom klinicystom wyboér
najlepszej strategii postepowania u poszczegélnych chorych,
obcigzonych danym schorzeniem, biorac pod uwage zaréwno
wynik leczenia, jak réwniez wspotczynnik korzysci i ryzyka
zwiazany z okreslonym sposobem diagnostyki i leczenia.
Wytyczne i zalecenia powinny pomagac¢ lekarzom w po-
dejmowaniu decyzji w codziennej praktyce, ale ostateczne
decyzje dotyczace indywidualnych pacjentéow musza by¢

Tabela 1. Klasy zalecen

Klasa zalecen

Definicja

podejmowane przez lekarza odpowiedzialnego za leczenie po
konsultacji z pacjentem lub w razie potrzeby jego opiekunem.

W ostatnich latach Europejskie Towarzystwo Kardiolo-
giczne (ESC), podobnie jak wiele innych towarzystw i orga-
nizacji przedstawito wiele wytycznych dotyczacych réznych
zagadnien. Ze wzgledu na istotny wptyw na praktyke kliniczna
ustalono kryteria jakosci danych w celu ufatwienia ich oceny
osobom korzystajacym z wytycznych. Zalecenia dotyczace
formufowania i wydawania wytycznych ESC znajduja sie na
stronie internetowej ESC (http://www.escardio.org/guidelines-
-surveys/escguidelines/about/Pages/rules-writing.aspx). Wy-
tyczne wyrazaja oficjalne stanowisko ESC dotyczace danego
zagadnienia i sa systematycznie aktualizowane.

Cztonkéw niniejszej Grupy Roboczej wybrano spo-
§rod specjalistow zaangazowanych w opieke medyczna
nad chorymi obcigzonymi omawiang patologia. Wybrani
eksperci z danej dziedziny dokonali szerokiego przegla-
du opublikowanych danych dotyczacych postepowania
(w tym rozpoznawania, leczenia, zapobiegania i rehabilitacji)
w opisywanym schorzeniu zgodnie z polityka Komitetu ESC
ds. Wytycznych Postepowania (CPG). Dokonano krytycznej
oceny procedur diagnostycznych i terapeutycznych, w tym
réwniez wspoétczynnika ryzyka i korzysci. Przy dostepnosci
odpowiednich danych oceniano przewidywany wptyw
danego sposobu postepowania na stan zdrowia wigkszych
populacji. Poziom dowodéw oraz site zalecen dotyczacych
konkretnego sposobu postepowania stopniowano, postugujac
sie uprzednio zdefiniowanymi klasyfikacjami, ktére przed-
stawiono w tabelach 1 2.

Eksperci uczestniczacy w opracowywaniu wytycznych
sa zobowiazani do przedstawienia wszelkich zwiazkéw,
ktére moga by¢ odebrane jako rzeczywisty lub potencjalny
konflikt interesow. Niniejsze formularze wykluczenia zebrane
w jednym dokumencie dostepne sa na stronie internetowej
ESC (http://www.escardio.org/guidelines). Jakikolwiek konflikt
interesow powstajacy w czasie przygotowywania wytycznych
musi by¢ zgtaszany do ESC, a formularze odpowiednio uak-
tualniane. Grupa Robocza zajmujaca sie danym problem
otrzymuje wsparcie finansowe ze strony ESC i pracuje bez
jakiegokolwiek zaangazowania przemystu medycznego.

Sugestia dotyczaca
zastosowania

Klasa Il Sprzeczne dowody z badan naukowych i/lub rozbiezno$¢ opinii na temat przydatno-
$ci/skutecznosci danego leczenia lub zabiegu
Klasa lla Dowody/opinie przemawiajg w wiekszosci za przydatnoscia/skutecznoscig Nalezy rozwazy¢
Klasa Ilb Przydatno$¢/skutecznosé jest gorzej potwierdzona przez dowody/opinie Mozna rozwazy¢

www.kardiologiapolska.pl
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Tabela 2. Poziomy wiarygodnosci danych

Poziom A Dane pochodzgce z wielu randomizowanych préb

klinicznych lub metaanaliz

Poziom B Dane pochodzace z jednej randomizowanej préby

klinicznej lub duzych badan nierandomizowanych

Komitet ESC ds. Wytycznych Postepowania nadzoruje
i koordynuje przygotowanie nowych wytycznych przez grupy
robocze, grupy ekspertéw czy konsensusy panelowe. Komitet
ponadto odpowiada za procesy zaakceptowania wypracowa-
nych wytycznych. Przygotowany dokument zostaje poddany
ocenie ekspertéw wchodzacych w sktad grupy roboczej oraz
zewnetrznych recenzentéw. Po wprowadzeniu odpowiednich
zmian wytyczne sg akceptowane przez wszystkich ekspertow
bedacych cztonkami grupy roboczej. Ostateczna wersja do-
kumentu jest zatwierdzana przez CPG do publikacji w czaso-
pismie European Heart Journal. Niniejszy dokument powstat
w wyniku starannego uwzglednienia wszelkich danych nauko-
wych i medycznych dostepnych w czasie jego powstawania.
Zadanie ESC nie ogranicza sie jedynie do podsumowania
w wytycznych wynikéw najnowszych badan, ale takze do
stworzenia narzedzi edukacyjnych oraz programéw rozpo-
wszechniajacych zalecenia. W celu rozpowszechnienia wy-
tycznych opracowywane sg kieszonkowe oraz elektroniczne
wersje zalecen dla uzytkownikéw urzadzen cyfrowych (typu
smartfony itd.), prezentacje, broszury, karty z podsumowa-
niem informacji skierowane do os6b niebedacych specja-
listami w danej dziedzinie. Sa to wersje skrécone, a osoby
zainteresowane zagadnieniem powinny, w razie potrzeby,
siegna¢ do petnej wersji wytycznych, dostepnej bezpfatnie
na stronie internetowej ESC. Krajowe towarzystwa naukowe
bedace cztonkami ESC zacheca sie do propagowania, ttuma-
czenia oraz rozpowszechniania wytycznych. Nalezy podkre-
8li¢ konieczno$¢ programowego wprowadzania do praktyki
klinicznej nowych wytycznych, poniewaz wykazano, ze moze
to wptywac korzystnie na wyniki leczenia danej choroby.
Stosowanie wytycznych umozliwia weryfikacje wynikow
badan klinicznych i rejestrow w praktyce klinicznej, co zamyka
petle, sktadajaca sie z wynikéw badan klinicznych, utworzo-
nych na ich podstawie wytycznych oraz rozpowszechniania
ich i wprowadzenia do codziennej praktyki kliniczne;j.
Zacheca sie pracownikéw ochrony zdrowia do uwzgled-
niania w pefni wytycznych w trakcie oceny klinicznej oraz
korzystania ze strategii dotyczacych zapobiegania, rozpozna-
wania i postepowania leczniczego. Wytyczne nie zdejmuja
jednak z lekarzy klinicystow indywidualnej odpowiedzial-
nosci za podejmowanie wiasciwych decyzji w zaleznosci od
konkretnych okolicznosci po konsultacji z zainteresowanym
chorym, a jesli to wskazane i konieczne, réwniez jego opie-
kunem. Lekarze maja réwniez obowiazek w momencie

www.kardiologiapolska.pl

podejmowania leczenia weryfikowa¢ obowiazujace zasady
i przepisy prawne odnoszace sie do stosowanych lekéw
i urzadzer terapeutycznych.

2. Wprowadzenie

2.1. DEFINICJA

Kardiomiopatie definiuje sie jako strukturalne oraz
funkcjonalne nieprawidtowosci miesnia komér, ktére nie
wynikaja z niedokrwienia na skutek choroby wieficowej czy
nieprawidtowych warunkéw obciazenia [1]. Historycznie opi-
sywang grupe choréb dzielono na podgrupe kardiomiopatii
pierwotnych, w ktorych serce jest jedynym narzadem objetym
patologia oraz postaci wtérne, kiedy kardiopiomatia stanowi
objaw choroby ogélnoustrojowej. W aktualnych wytycznych
zaadaptowano system klasyfikacji zaproponowany w ostatnim
stanowisku ESC, w ktorym kardiomiopatie zdefiniowano na
podstawie specyficznych kryteriow morfologicznych i czyn-
noéciowych oraz podzielono na podtypy uwarunkowanych
genetycznie/wystepujacych rodzinnie oraz bez podtoza ge-
netycznego/rodzinnego, niezaleznie od obecnosci choroby
pozasercowej [1].

Kardiomiopatia przerostowa (HCM) jest definiowana
jako pogrubienie Sciany lewej komory (LV), ktére nie wynika
jedynie z nieprawidfowych warunkéw obciazenia.

Powyzsza definicja odnosi sie do dzieci, jak i dorostych
i nie uwzglednia a priori przyczyny nieprawidtowosci miesnia
sercowego. Ten sposob podejscia rozszerza zakres wytycznych
i powoduje, ze czes¢ zalecen staje sie bardziej uniwersalna,
co ufatwia postepowanie w codziennej praktyce i umozliwia
doktadniejsze rozpoznanie i leczenie.

2.2. ZAKRES WYTYCZNYCH

Inaczej niz w przypadku powszechnie wystepujacych
choréb ukfadu sercowo-naczyniowego opublikowano bar-
dzo niewielka liczbe randomizowanych, kontrolowanych
badan klinicznych obejmujacych pacjentéw z HCM [2].
Z tego powodu wiekszos¢ zaleceri niniejszego dokumentu
opiera sie na badaniach obserwacyjnych grup pacjentow
oraz zgodnych opiniach specjalistow. Celem wytycznych jest
dostarczenie lekarzom praktycznych schematéw postepowa-
nia diagnostycznego i leczniczego u pacjentéw niezaleznie
od wieku, a poniewaz wigkszos¢ omawianych schorze ma
podfoze genetyczne, w zaleceniach uwzgledniono réwniez
diagnostyke krewnych pacjentéw oraz zagadnienia zwiazane
z posiadaniem potomstwa i antykoncepcja.

Przyjecie czysto morfologicznej definicji choroby powo-
duje, ze nalezy rozwazac¢ wiele mozliwych przyczyn lezacych
u podtoza etiologicznego, zwtaszcza u matych dzieci. Po-
niewaz tworzenie wyczerpujacego kompendium wszystkich
mozliwych przyczyn HCM bytoby niepraktyczne, w wytycz-
nych skupiono sie na najczesciej wystepujacych rodzinnych
i nierodzinnych podtypach HCM, dodatkowo umieszczajac
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pimiennictwo odnoszace sie do rzadziej wystepujacych
schorzefi. Podobnie zalecenia dotyczace leczenia skupiaja sie
gféwnie na ogolnych zasadach postepowania, ale, gdy jest to
wiasciwe, odnoszg sie do rzadkich choréb.

3. Epidemiologia

W kilku metodologicznie odmiennych badaniach pro-
wadzonych w Ameryce Pétnocnej, Europie, Azji oraz Afryce
oszacowano czestos¢ wystepowania niewyjasnionego pogru-
bienia LV wsréd dorostych na 0,02-0,23% (dodatkowa tab.
1) [3-12]. W wielu wykazano czesto$¢ wystepowania zalezna
od wieku, z duzo nizszym odsetkiem pacjentéw, u ktérych
rozpoznanie postawiono przed 25. rokiem zycia [9]. Na
podstawie rejestrow pediatrycznych czestos¢ wystepowania
HCM u dzieci pozostaje nieznana, ale w badaniach popula-
cyjnych podaje sie liczby 0,3-0,5/100 000 rocznie [13, 14]
(dodatkowa tab. 1). Chociaz HCM najczesciej dziedziczy sie
autosomalnie dominujaco (patrz punkt 6), w wiekszosci badarn
podaje sie niewielka przewage wsréd chorych ptci meskiej
(dodatkowa tab. 1). Nie wyjasniono przyczyn tego zjawiska,
ale moze ono odzwierciedla¢ btad badar przesiewowych lub
wplyw genetycznych lub hormonalnych czynnikéw modyfi-
kujacych. Z podobna czestoscia HCM wystepuje u réznych
grup rasowych [3-12].

4. Etiologia

U ponad 60% dorostych pacjentéw z HCM choroba jest
dziedziczona w spos6b autosomalny dominujacy i wynika
z mutacji genéw sercowych biatek sarkomeru [15-19].

Od 5 do 10% przypadkéw HCM u dorostych wynika
z innych schorzen genetycznych, w tym wrodzonych choréb
metabolicznych i nerwowo-miesniowych, nieprawidfowosci
chromosomalnych lub zespotéw uwarunkowanych genetycznie
(ryc. 1, dodatkowe tab. 2, 3) [20-21]. U niektérych pacjentow
wystepuja schorzenia nieuwarunkowane genetycznie, ktére
nasladuja postaci choroby o podfozu genetycznym, na przyktad
skrobiawica starcza transtyretynowa, zwiazana z gromadzeniem
sie w sercu TTR typu ,dzikiego” lub pierwotna, zwigzana
z taricuchem lekkiego amyloidu (AL) [22, 23].

4.1. MUTACJE GENOW BIALEK SARKOMERU
Mutacje genéw kodujacych fancuch ciezki f-miozyny
(MYH?) oraz biatko C wiazace miozyne (MYBPC3) przyczy-
niaja sie do wiekszosci przypadkéw HCM; rzadziej mutacje
dotycza genéw sercowych troponin I oraz T (TNNI3, TNNT2),
taficucha a, tropomiozyny (TPM1) oraz faricucha lekkiego
miozyny 3 (MYL3). Ogélnie, u pacjentéw z obecnoscig mutacji
biatek sarkomeru wczesniej wystepuja objawy choroby, cze-
Sciej stwierdza si¢ HCM w wywiadzie rodzinnym oraz czesciej
obserwuije sie nagte zgony sercowe (SCD) niz u chorych bez
tych mutacji [19, 24]. W tej grupie chorych bardziej nasilone
sa réwniez cechy przerostu, zaburzenia funkcji drobnych
naczyri oraz wibknienie miokardium [25]. W kilku badaniach
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sugerowano, ze pewne mutacje biatek sarkomeru wiazg sie
z gorszym rokowaniem, ale oparto je na obserwacji matych
grup pacjentéw, w niektorych przypadkach wyniki obserwagji
pozostaja sprzeczne, a ogranicza je rzadkie wystepowanie
poszczegdlnych mutacji [26-32]. Mozna spodziewac sie
dokfadniejszych danych w miare gromadzenia informagji
dotyczacych poszczegélnych mutacji w miedzynarodowych
bazach, jak na przyktad ClinVar (https://www.ncbi.nIm.nih.
gov/clinvar/) Wielokrotne mutacje biatek sarkomeru wystepuja
nawet u 5% chorych i wiaza sie z wczesniejszym wystapie-
niem objawéw choroby oraz bardziej nasilonym obrazem
fenotypowym [33-35].

4.2. CHOROBY METABOLICZNE

Wiele wrodzonych choréb metabolicznych wiaze sie
z przerostem lewej komory (LVH). Wiekszos¢ dziedziczona
jest w spos6b autosomalny recesywny, a kilka w sposéb
zwigzany z chromosomem X (ryc. 1, dodatkowa tab. 3) [21].
Najczesciej wystepujacym schorzeniem metabolicznym u do-
rostych pacjentéw z HCM jest choroba Andersona-Fabry‘ego,
ktora wystepuje z czestoscia okoto 0,5-1% pacjentéw powyzej
35.-40. roku zycia [36] i jest spowodowana przez mutacje
genu kodujacego podjednostke y2 kinazy biatkowej aktywo-
wanej adenozynomonofosforanem (PRKAG2), wystepujaca
z czestoscia okofo 1% [37]. Opisywana czestos¢ wystepowa-
nia mutacji bfonowego biatka-2 zwiazanego z lizosomami
(LAMP-2), ktéra odpowiada za chorobe Danona wynosi
0,7-2,7% [38]. Mimo rzadkiego wystepowania choroby me-
taboliczne odpowiadaja za obraz HCM u dzieci i mtodziezy
w wiekszym odsetku niz u dorostych.

4.3. KARDIOMIOPATIE MITOCHONDRIALNE

Pierwotne choroby mitochondrialne sg spowodowane
przez mutacje DNA jadrowego lub mitochondrialnego
i dziedziczone autosomalnie dominujaco, autosomalnie re-
cesywnie, w sposob zwiazany z chromosomem X lub z DNA
matczynym [39]. Najczesciej sa spowodowane przez mutacje
genéw kodujacych sktadniki taficucha oddechowego (dodat-
kowa tab. 3) [21]. Objawy kliniczne choréb mitochondrial-
nych réznia sie w zaleznosci od wieku pacjenta i w réznym
stopniu obejmuje narzady wewnetrzne.

4.4. CHOROBY NERWOWO-MIESNIOWE

Poza ataksja Friedreicha [40, 41], HCM rzadko wyste-
puje w przebiegu chor6b nerwowo-migsniowych (ryc. 1,
dodatkowa tab. 3) [21]. Opisywano obraz HCM w niekt6-
rych dystrofiach miesniowych oraz wrodzonych miopatiach
szkieletowych (np. miopatia nitkowata) [42] (dodatkowa
tab. 3) [21] i zwiazek z ostabieniem miesni oraz przykurcza-
mi spowodowanymi przez mutacje genu biatka-1 FHL [43].
Mutacje genu desminy typowo powoduja kardiomiopatie
rozstrzeniowa i restrykcyjng, ale moga rowniez objawiac sie
w postaci HCM lub bloku AV [44].
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MYL3
TPM1

TNNI3

TNNT2

MYH7

Mutacje gendw biatek
sarkomeru 40-60%

MYBPC3

Nieznana ~25-30%

Inne przyczyny
dziedziczne i niedziedziczne

¢ Wrodzone zaburzenia metabolizmu
Zaburzenia spichrzania glikogenu:
 choroba Pompego
¢ choroba Danona
* mutacje genu kinazy AMP (PRKAG2)
e Zaburzenia metabolizmu karnityny
* Lizosomalne choroby spichrzeniowe
* choroba Andersona i Fabry’ego

Choroby nerwowo-migsniowe
* ataksja Friedreicha
 FHLI

Choroby mitochondialne
* MELAS
* MERFF

Zespoty wad wrodzonych
* zesp6t Noonan
* zesp6t LEOPARD
* zesp6t Costello
* zespot CFC

Skrobiawica
* Rodzinna ATTR
* Skrobiawica transtyretynowa typu
,dzikiego” (starcza)
* Skrobiawica AL

Noworodki matek chorych na cukrzyce

Indukowane lekami
e takrolimus
* hydrochlorochina
* steroidy

Rycina 1. Réznorodna etiologia kardiomiopatii przerostowej; Wiekszos¢ przypadkéw HCM u mtodziezy i dorostych wynika z mutacji genéw
biatek sarkomeru; AL — tafcuch lekki amyloidu; ATTR — skrobiawica transtyretynowa; CFC — sercowo-twarzowo-skorny; FHL-I — biatko
1 FHL; LEOPARD — plamy soczewicowate, nieprawidtowy obraz EKG, hiperteloryzm oczny, zwezenie pnia ptucnego, nieprawidfowosci
narzagdow ptciowych zewnetrznych, zahamowanie wzrostu, gtuchota czuciowo-nerwowa; MELAS — miopatia mitochondrialna, encefa-
lopatia, kwasica mleczanowa, wystepowanie incydentéw podobnych do udaréw; MERF — padaczka miokloniczna z obecnoscig widkien
.poszarpanych” (,szmatowatych”); MYL3 — tancuch lekki miozyny 3; MYBPC3 — biatko C wigzace miozyne, typu sercowego; MYH7 —
tancuch ciezki miozyny 7; TNNI3 — sercowa troponina I; TNNT2 — troponina T; TPM1 — fafcuch «, tropomiozyny

4.5. ZESPOLY WAD WRODZONYCH

Kilka zespotow wad wrodzonych wiaze sie z HCM (dodat-
kowa tab. 3). Najczesciej sa spowodowane mutacjami genéw
kodujacych biatka szlaku kinaz biatkowych aktywowanych
Ras/mitogenami, wéréd nich mozna wymienic zespoty: Noonan
[45], LEOPARD (plamy soczewicowate, nieprawidtowy obraz
EKG, hiperteloryzm oczny, zwezenie pnia ptucnego, niepra-
widfowosci narzadéw ptciowych zewnetrznych, zahamowanie
wzrostu, gluchota czuciowo-nerwowa) [46, 47] oraz Costello
[48]. Wiekszos¢ jest rozpoznawana w dziecinistwie, ale niektore
tagodne przypadki (zwlaszcza zespotu Noonan) wymykaja sie
wczesnej diagnozie i s wykrywane w pézniejszych latach Zycia.

4.6. CHOROBY NACIEKOWE/ZAPALNE

Skrobiawica serca powoduje postepujacy przyrost gru-
bosci miokardium lewej i prawej komory, przegrody miedzy-
komorowej oraz pogrubienie zastawek AV [49]. Amyloidoza
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taricuchow lekkich (AL) oraz rodzinna skrobiawica transtyrety-
nowa (ATTR) moga dotyczy¢ wytacznie serca lub obejmowac
wiele narzadéw, podczas gdy skrobiawica transtyretynowa
typu ,dzikiego” (starcza) najczesciej dotyka serce oraz wie-
zadfo kanatu nadgarstka. Obrzek miokardium oraz nacieki
komérkowe w ostrym zapaleniu miesnia sercowego moga
nasladowac obraz HCM, ale zazwyczaj jest to przemijajace
zjawisko, ktéremu towarzysza inne kliniczne i laboratoryjne
nieprawidfowosci sugerujace wiasciwe rozpoznanie [50, 51].

4.7. CHOROBY ENDOKRYNOLOGICZNE
Przemijajacy przerost Scian komér obserwuje sie u nie-
mowlat matek chorych na cukrzyce, nawet przy wiasciwej
kontroli cukrzycy podczas cigzy [52]. U dorostych LVH opisy-
wano w przypadkach guza chromochtonnego [53] i akrome-
galii [54], a leczenie zaburzen endokrynologicznych lezacych
u podtoza schorzenia zazwyczaj powoduje cofniecie sie LVH.
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Ocena kliniczna Ostrzezenia diagnostyczne

Analiza rodowodu Nie
Objawy podmiotowe Cechy
Objawy przedmiotowe sugerujace
EKG specyficzna
Obrazowanie serca chorobe?
Badania laboratoryjne
Tak

Nie zidentyfikowano

Dalsze badania specjalistyczne
i podejscie multidyscyplinarne

Badania genetyczne

Okreslona mutacja
genu biatek sarkomeru

Rozwaz
badania
genetyczne

lub

Zidentyfikowano mutacje
biatek sarkomeru
o nieokreslonym znaczeniu

przyczyny L
Ponownie rozwaz inne

A

Specyficzna choroba dziedziczna/nabyta

przyczyny genetyczne
i niegenetyczne

Rycina 2. Schemat podsumowujacy ogdlne zasady rozpoznawania kardiomiopatii przerostowej. UWAGI: 1. Poradnictwo nalezy prowa-
dzi¢ przed badaniami genetycznymi i po nich. 2. Badania genetyczne zaleca sie u pacjentdw spetniajgcych kryteria diagnostyczne HCM,
aby umozliwi¢ kaskadowe badania przesiewowe ich krewnych. 3. Zalecenia dotyczace poszczegdlnych badan zawarto w odpowiednich

rozdziatach; EKG — elektrokardiogram

4.8. LEKI
Dtugotrwate stosowanie niektérych lekéw, w tym stero-
idow anabolicznych, takrolimusu oraz hydroksychlorochiny,

moze powodowac LVH, aczkolwiek grubos¢ sciany LV rzadko
wynosi > 1,5 cm [55-57].

5. Rozpoznanie

Rozpoznanie HCM polega na stwierdzeniu zwiekszonej
grubodci ciany LV przy uzyciu jakiejkolwiek techniki obrazo-
wej, ale fenotyp choroby obejmuje réwniez zwtéknienie mio-
kardium, nieprawidtowosci morfologiczne aparatu zastawki
mitralnej, nieprawidtowa funkcje mikrokrazenia wiericowego
oraz nieprawidtowosci elektrokardiograficzne. Na skutek
r6znorodnej etiologii choroby, wykrycie zwiekszonej grubosci
Sciany LV, ktérej nie mozna wyjasni¢ poprzez nieprawidtowe
warunki napetniania, powinno skfoni¢ do systematycznych
poszukiwan przyczyn lezacych u podfoza nieprawidtowosci.
U wielu pacjentéw postepowanie diagnostyczne powinno
obja¢ specjalistyczne badania laboratoryjne, a w niektérych
przypadkach, analize genetyczna (ryc. 2).

5.1. KRYTERIA DIAGNOSTYCZNE
5.1.1. Dorosli

U dorostych HCM definiuje si¢ jako grubo$¢ > 15 mm
jednego lub wiecej segmentéw Sciany LV — zmierzonej
przy uzyciu dowolnej techniki obrazowej [echokardiogra-
fia, sercowy rezonans magnetyczny (CMR) lub tomografia
komputerowa (CT)] — ktorej nie mozna wyjasni¢ wylacznie
przez warunki obciazenia LV.

Kardiomiopatie dziedziczne i niedziedziczne moga obja-
wiac sie mniejszym stopniem przerostu Sciany LV (1314 mm),
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w tych przypadkach rozpoznanie HCM wymaga oceny innych
czynnikéw, w tym wywiadu rodzinnego, podmiotowych
i przedmiotowych objawéw pozasercowych, nieprawidto-
wosci elektrokardiogramu (EKG), badan laboratoryjnych oraz
obrazowania serca réznymi metodami.

Sposréd czesto wystepujacych trudnosci diagnostycznych
mozna wymienic:
— rozpoznanie w p6znej fazie choroby, kiedy wystepuje
rozstrzen i/lub hipokineza LV i $cieficzenie $ciany LV
(patrz punkt 8.2);
fizjologiczny przerost, wystepujacy u intensywnie trenu-
jacych sportowcéw (patrz punkt 12.1);
pacjenci ze wspétistniejacymi patologiami (patrz punkt
12.2 dotyczacy nadcisnienia tetniczego oraz punkt
12.4 dotyczacy rozpoznawania i postepowania w wa-
dach zastawkowych);
izolowany przerost czesci podstawnej przegrody miedzy-
komorowej u 0séb w podesztym wieku (patrz punkt 12.3).

5.1.2. Dzieci

Podobnie jak u dorostych rozpoznanie HCM wymaga
stwierdzenia grubosci $ciany LV przekraczajacej norme o dwa
odchylenia standardowe (Z-score > 2, gdzie Z-score definiuje
sie jako liczbe odchylen standardowych od $redniej okreslone;
dla danej populacji) [58].

5.1.3. Krewni

Kliniczne rozpoznanie HCM u krewnych pierwszego
stopnia pacjentéw z jednoznacznie potwierdzona choroba
(LVH > 15 mm) opiera si¢ na stwierdzeniu niewyja$nionej
w inny sposdb zwiekszonej grubosci jednego lub kilku seg-
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mentow Sciany LV > 13 mm, zmierzonej dowolna technika
obrazowania serca (echokardiografia, CMR lub CT).

W rodzinach obcigzonych postaciami genetycznymi
HCM, u nosicieli mutacji moga wystepowac nieprawidtowosci
morfologiczne, niespetniajace kryteriéw rozpoznania, ktére
czasami wiaza sie z nieprawidtowym obrazem EKG. Aczkol-
wiek specyficznos¢ tych zmian nie jest duza, jednak w kon-
tekscie rodzinnej kardiomiopatii moga one by¢ wyrazem
wczesnej lub fagodnej ekspresji choroby, a obecnos¢ wielu
cech zwieksza prawdopodobienstwo potwierdzenia choroby
wsréd oséb poddanych badaniu genetycznemu [59-61].
Uog6lniajac, obecnos¢ jakichkolwiek nieprawidtowosci
[np. nieprawidfowy obraz doplera tkankowego i odksztatcen
miokardium [62-64], niepetny skurczowy ruch przedniego
ptatka zastawki mitralnej (SAM) lub wydtuzenie pfatka(éw)
zastawki mitralnej i nieprawidfowe migsnie brodawkowate],
szczeg6lnie przy wspdtistnieniu nieprawidfowosci w zapisie
EKG, zwieksza prawdopodobienstwo choroby u krewnych
pacjenta [59, 65, 66].

5.2. BADANIE PODMIOTOWE I PRZEDMIOTOWE

Rozwazajac mozliwe przyczyny HCM, jako jeden
z najwazniejszych czynnikéw nalezy wzig¢ pod uwage wiek
pacjenta. Na przyktad, wrodzone zaburzenia metaboliczne
oraz wrodzone zespoty dysmorficzne czesciej mozna stwier-
dzi¢ u noworodkéw i niemowlat niz u starszych dzieci czy
dorostych, podczas gdy starcza skrobiawica zalezna od TTR
jest schorzeniem dotykajacym gtéwnie mezczyzn po 65. roku
zycia.

Stworzenie 3- lub 4-pokoleniowego drzewa genealo-
gicznego pomaga odnalez¢ genetyczny poczatek choroby
oraz zidentyfikowac innych cztonkéw rodziny obciazonych
ryzykiem rozwoju choroby. Specyficzne czynniki, ktére na-
lezy odnotowa¢ w wywiadzie rodzinnym to przypadki SCD,
niewyjasnionej niewydolnosci serca, przeszczepienia serca,
wszczepienie stymulatoréw lub defibrylatoréw i wystepo-
wanie choréb uktadowych (udar mézgu w mfodym wieku,
ostabienie miesni szkieletowych, choroba nerek, gtuchota
i tym podobne). Analiza rodowodu moze réwniez okresli¢
prawdopodobny sposéb dziedziczenia. Wigkszos¢ postaci
rodzinnych HCM jest dziedziczona autosomalnie dominujaco
(dodatkowa tab. 2) i dlatego w kazdym pokoleniu stwierdza
sie osoby chore, dziedziczace schorzenie od rodzicéw nie-
zaleznie od plci (zarébwno mezczyzn, jak i kobiety), a ryzyko
odziedziczenia choroby wynosi 50%. Dziedziczenie sprze-
zone z chromosomem X mozna podejrzewad, jesli choruja
tylko mezczyzni lub ciezsze postaci schorzenia wystepuja
u mezczyzn, a nie stwierdza sie dziedziczenia w linii meskiej.
Najrzadziej wystepujacy, autosomalny recesywny sposéb
dziedziczenia jest prawdopodobny, kiedy oboje rodzice
probanda sa zdrowi i spokrewnieni. Kiedy kobiety — ale nie
mezczyzni — przekazuja chorobe dzieciom obu plci, nalezy
rozwaza¢ dziedziczenie z mitochondrialnym DNA.
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Wielu pacjentéw z HCM nie odczuwa albo zgfasza bar-
dzo niewiele dolegliwosci. W takich sytuacjach rozpoznanie
moze by¢ przypadkowe lub stanowi¢ efekt badan przesie-
wowych. U niektérych chorych wystepuja béle dfawicowe,
duszno$¢, kotatania serca, omdlenia (patrz punkt 8). Czes¢
objawéw pozasercowych ufatwia ustalenie swoistego rozpo-
znania (tab. 3) [67]. Podobnie, ogdlne badanie przedmio-
towe moze dostarczy¢ kluczowych informacji u pacjentéw

z chorobami metabolicznymi czy wrodzonymi zespotami

Tabela 3. Przyktady objawdw podmiotowych i przedmiotowych
sugerujgce specyficzne schorzenie. Zmodyfikowano na podstawie
Rapezzi i wsp. [67]

Objawy podmiotowe/ .
Rozpoznanie

/przedmiotowe

Trudnosci w nauce, * Choroby mitochondrialne
opdznienie umystowe » Zespoty Noonan/LEOPARD/Costello

e Choroba Danona

Gtuchota o
czuciowo-nerwowa

Choroby mitochondrialne (szczegdl-
nie we wspotistnieniu z cukrzyca)

¢ Choroba Andersona-Fabry’ego

e Zespot LEOPARD

Zaburzenia widzenia .

Choroby mitochondrialne (choroby

siatkowki, zanik nerwu wzrokowego)

» Skrobiawica TTR (watowate zmet-
nienia ciatka szklistego)

¢ Choroba Danona (barwnikowe
zwyrodnienie siatkdweki)

* Choroba Andersona-Fabry’ego

(za¢ma, zmetnienia rogowki)

Zaburzenia chodu e Ataksja Friedriecha
Parastezje/zaburzenia * Skrobiawica

czucia/bdle * Choroba Andersona-Fabry’ego
neuropatyczne

Zespot ciesni kanatu e Skrobiawica TTR (szczegdlnie gdy
nadgarstka wystepuje obustronnie i u mezczyzn)
Ostabienie miesni * Choroby mitochondrialne

* Zaburzenia spichrzania glikogenu
* Mutacje genu FHL |
* Ataksja Friedreicha

Opadanie powiek ¢ Choroby mitochondrialne
e Zespoty Noonan/LEOPARD
e Dystrofia miotoniczna

Zespoty Noonan/LEOPARD

Plamy soczewicowate/ko- | ©
loru kawy z mlekiem

Naczyniaki skory e Choroba Andersona-Fabry’ego
z rogowaceniem

Zmniejszenie wydzielania

potu

FHL1 — biatko 1 FHL; LEOPARD — plamy soczewicowate, nieprawidfowy
obraz EKG, hiperteloryzm oczny, zwezenie pnia ptucnego, nieprawidtowo-
$ci narzadow piciowych zewnetrznych, zahamowanie wzrostu, gtuchota
czuciowo-nerwowa; TTR — transtyretyna
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Tabela 4. Nieprawidtowosci elektrokardiograficzne sugerujace specyficzne rozpoznanie lub warianty morfologiczne [67]

Nieprawidtowosci EKG

Krétki odstep PQ/preekscytacja

Komentarz
Cechy preekscytacji czesto wystepuja w chorobach spichrzeniowych (Pompego, PRAKG2 i Danona)
oraz zaburzeniach mitochondrialnych (MELAS, MERFF). Krétki odstep PR bez cech preeksytacji stwier-
dza sie w chorobie Andersona-Fabry’ego

Blok przedsionkowo-komorowy

Postepujace opdznienie przewodzenia przedsionkowo-komorowego czesto wystepuje w zaburzeniach
mitochondrialnych, niektérych chorobach spichrzeniowych (w tym chorobie Andersona-Fabry’ego),
skrobiawicy, desminopatiach i u pacjentéw z mutacjami genu PRKAG2

Ekstremalny LVH (wskaznik
Sokotowa > 50)

Ekstremalnie wysoka amplituda QRS typowo wystepuje w chorobach spichrzeniowych, takich jak
choroby Pompego i Danona, ale moze byc¢ réwniez spowodowana preekscytacja

Niska amplituda zespotéw QRS
(lub prawidtowa amplituda pomimo
zwiekszonej grubosci $ciany LV)

Niska amplituda zespotéw QRS, gdy nie stwierdza sie ptynu w worku osierdziowym, otytosci lub cho-
roby ptuc rzadko wystepuje w HCM (ogranicza sie do przypadkow schytkowej postaci), ale moze by¢
obserwowana nawet u 50% pacjentéw ze skrobiawicg AL i u 20% ze skrobiawicg TTR. Diagnostyke
réznicowa miedzy HCM a skrobiawicg serca moze utatwic¢ ocena stosunku amplitudy zespotéw QRS

i grubosci sciany LV

Skrajne odchylenie osi serca
(,,pétnoc—potudnie”, prawogram
patologiczny)

Obserwowane u pacjentdéw z zespotem Noonan, u ktorych wystepuje ciezki przerost czesci podstaw-
nej obejmujacy droge odptywu prawej komory

Gtebokie ujemne zatamki T
(> 10 mm)

Gtebokie ujemne zatamki T w odprowadzeniach przedsercowych oraz w odprowadzeniach znad
$ciany dolno-bocznej sugerujg objecie przerostem koniuszka LV

Nieprawidtowe zatamki Q o czasie
trwania > 40 ms i/lub gtebokosci
stanowigcej > 25% zatamka R i/lub

Nieprawidtowo gtebokie zatamki Q w odprowadzeniach znad Sciany dolno-bocznej, najczescie;
z dodatnimi zatamkami T wigz3 sie z niesymetrycznym przerostem LV. Zatamki Q o nieprawidifowe]
szerokosci (> 40 ms) wiaza sie z wystepowaniem zastepczego widknienia

gtebokosci > 3 mm w przynajmniej
dwidch sasiednich odprowadzeniach
z wyjatkiem aVR

Wkleste uniesienie odcinka ST
w odprowadzeniach znad Sciany
bocznej

U niektérych pacjentéw z przerostem segmentéw koniuszkowych lub dystalnych dochodzi do po-
wstania mafych tetniakéw koniuszka, czasami z towarzyszacym bliznowaceniem miesnia sercowego.
Mozna je wykry¢ na podstawie obrazéw CMR, wentrikulografii lub echokardiografii kontrastowej,

a czasami towarzyszg im uniesienia ST w odprowadzeniach znad $ciany bocznej

AL — tancuch lekki amyloidu; CMR — rezonans magnetyczny serca; EKG — elektrokardiogram; HCM — kardiomiopatia przerostowa; LV — lewa komora;
LVH — przerost lewej komory; MELAS — miopatia mitochondrialna, encefalopatia, kwasica mleczanowa, wystepowanie incydentéow podobnych do udaréw;
MERF — padaczka miokloniczna z obecnoscig widkien ,poszarpanych” (,szmatowatych”); PRKAG2 — podjednostka gamma-2 kinazy proteinowej aktywo-

wanej adenozynomonofosforanem; TTR — transtyretyna

dysmorficznymi. Paradoksalnie, w badaniu uktadu sercowo-
-naczyniowego zazwyczaj nie stwierdza sie nieprawidtowosci,
jakkolwiek u pacjentéw ze zwezeniem drogi odptywu lewej
komory (LVOTO) wystepuja pewne charakterystyczne cechy,
umozliwiajace identyfikacje patologii, w tym tetno dwubitne
i skurczowy szmer wyrzutu wzdtuz lewego brzegu mostka,
promieniujacy do prawej gornej krawedzi mostka oraz do
koniuszka. Glosnos¢ szmeru wzrasta podczas manewréw
zmniejszajacych obciazenie wstepne lub nastepcze, takich jak
powstanie z pozycji kucznej lub préba nasilonego wydechu
przy zamknietych drogach oddechowych (manewr Valsalvy).
U wiekszosci pacjentéw z LVOTO wystepuja rowniez objawy
niedomykalnosci zastawki mitralne;j.

5.3. ELEKTROKARDIOGRAFIA SPOCZYNKOWA

I MONITOROWANIE AMBULATORYJNE

U pacjentéw z HCM w chwili rozpoznania standar-
dowe 12-odprowadzeniowe EKG moze by¢ prawidfowe
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(6% pacjentow w badaniach kohortowych), ale ogélnie
wykazuje réznorodne ztozone nieprawidtowosci, skta-
dajace sie z cech LVH, nieprawidtowych zatamkéw T
i odcinka ST oraz obecnosci patologicznych zatamkéw Q
[68]. Elektrokardiograficzne cechy innych patologii, ta-
kich jak martwica lub niedokrwienie miesnia sercowego,
interpretowane facznie z obrazem echokardiograficznym
lub obrazem CMR, moga sugerowa¢ — biorac pod uwage
wiek pacjenta, sposéb dziedziczenia oraz inne objawy
kliniczne — prawdopodobne rozpoznanie lub pozwoli¢ na
umiejscowienie przerostu i blizny w obrebie miokardium
(tab. 4). Z tego powodu zaleca sie wykonanie badania
EKG podczas pierwszej wizyty u wszystkich pacjentéow
z rozpoznana lub podejrzewang HCM. Badanie nalezy
powtarza¢ w przypadku pojawienia sie nowych objawéw
u pacjentéw z potwierdzong chorobg. Badanie EKG stano-
wi réwniez czuly — aczkolwiek mafo swoisty — wczesny
marker choroby u krewnych pacjenta [61].
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Zalecenia dotyczace elektrokardiografii

Pismien-
Zalecenia Klasa® | Poziom® i
nictwo*
U pacjentéw z podejrzeniem [61, 67,
kardiomiopatii przerostowej 68]
zaleca sie wykonanie 12-odpro-
wadzeniowego EKG utatwiaja-
cego postawienie rozpoznania
i ustalenie mozliwej etiologii
choroby
We wstepnej ocenie klinicznej [69-73]

zaleca sie wykonanie 48-godzin-
nego ambulatoryjnego moni-
torowania EKG w celu wykrycia
przedsionkowych i komorowych

zaburzen rytmu serca

EKG — elektrokardiogram

*Klasa zalecen

"Poziom wiarygodnosci danych
Pismiennictwo potwierdzajgce zalecenia

Czestos¢ zaburzen rytmu serca wykrywanych podczas
ambulatoryjnego monitorowania EKG zalezy od wieku pa-
cjenta. Bezobjawowy nieutrwalony czestoskurcz komorowy
(NSVT), o czestosci 120-200 uderzei/minute, wystepuje
u 25% dorostych chorych z HCM [69, 70]. Napadowe nad-
komorowe zaburzenia rytmu serca wykrywa sie podczas
ambulatoryjnego monitorowania EKG u 38% pacjentéw [70].
Zaleca sie réwniez monitorowanie EKG podczas wstepnej
oceny klinicznej w celu oszacowania ryzyka SCD (patrz
punkt 9.5) oraz udaru mézgu (patrz punkt 9.4).

5.4. ECHOKARDIOGRAFIA

Badanie echokardiograficzne stanowi podstawe roz-
poznania i monitorowania HCM. U wiekszosci pacjentow
przerost obejmuje przede wszystkim segmenty podstawne
przegrody miedzykomorowej, ale czesto szerzy sie takze
na $ciane boczna, tylng czes¢ przegrody i koniuszek LV
[74]. Poniewaz zwiekszong grubos¢ $ciany komory mozna
stwierdzi¢ w kazdej lokalizacji (moze obejmowac réwniez
prawa komore), obecnos¢ cech przerostu, lokalizacje oraz
nasilenie przerostu nalezy udokumentowa¢ za pomoca
standaryzowanych protokotéw w kilku projekcjach. Zasad-
nicza role odgrywa wiasciwy przebieg wiazki ultradzwiekéw
w pflaszczyznach ortogonalnych, co pozwala uniknaé¢ ob-
razbw ze sko$nych przekrojow i przeszacowania grubosci
Sciany. Pomiary grubosci Sciany LV nalezy dokonywac w fazie
p6znorozkurczowej, najlepiej w projekcjach z osi krotkiej.
Nalezy unika¢ pomiaré6w metoda M-mode w osi przymost-
kowej dtugiej, aby nie przeszacowac grubosci przegrody,
mierzac przekrdj skosny. W przypadku wszystkich metod
obrazowych nalezy stosowac¢ standardowa nomenklature
i podziat miokardium na segmenty [75].
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5.4.1. Ocena grubosci sciany lewej komory

Istnieje kilka wskaznikéw echokardiogaficznych, kt6-
re pozwalaja na pdtilosciowa ocene LVH, ale dla celéow
diagnostycznych najbardziej przydatnym parametrem jest
maksymalna grubos¢ sciany LV na ktérymkolwiek poziomie.

U pacjentéw z rozpoznana lub podejrzewanag HCM
podstawowa zasada jest ocena wszystkich segmentéow
od podstawy do koniuszka oraz zarejestrowanie grubosci
Sciany na poziomie zastawki mitralnej, Srodkowej czesci
LV oraz koniuszka.

Doktadny pomiar grubosci sciany LV moze stanowic
wyzwanie, jesli przerost ogranicza sie do jednego lub dwéch
segmentéw, szczegblnie w obrebie Sciany przednio-bocznej
oraz koniuszka [74, 76-80]. W tych przypadkach nalezy do-
tozy¢ dodatkowych starar w trakcie badania (np. zmiana kata
przytozenia sondy w celu uzyskania lepszego obrazowania).
Podobnie skrupulatnie nalezy obrazowa¢ koniuszek z pro-
jekeji przymostkowych oraz kilku projekcji koniuszkowych
w celu uchwycenia koniuszkowej HCM. Jedli nie udaje sie
dostatecznie dobrze zobrazowa¢ danego segmentu, nalezy
rozwazy¢ zastosowanie kontrastu ultrasonograficznego i/lub
CMR [81].

5.4.2. Powiqzane nieprawidlowosci zastawki
mitralnej oraz drogi odplywu lewej komory

U okoto 1/3 pacjentéw w spoczynku wystepuje SAM
ptatkéw zastawki mitralnej, co skutkuje zwezeniem drogi
odptywu LV, u kolejnej 1/3 zjawisko to wystepuje w po-
staci utajonej, podczas manewréw zmieniajacych warunki
obciazenia i kurczliwo$¢ LV (patrz punkt 5.4.3) [82-85].
Sposrod innych cech morfologicznych, ktére przyczyniaja
sie do LVOTO mozna wymieni¢ nieprawidtowosci miesni
brodawkowatych (przerost, przemieszczenie ku przodowi lub
do wewnatrz, bezposredni przyczep do przedniego ptatka
zastawki mitralnej) oraz nieprawidtowosci ptatka zastawki
mitralnej w postaci jego wydfuzenia lub powiekszenia [78,
86-90]. Aczkolwiek dynamiczne LVOTO czesto wystepu-
je wsréd pacjentéw z HCM, moze pojawiaé sie réwniez
w innych okolicznosciach, jak na przyktad przy zwapnieniu
tylnego ptatka zastawki mitralnej, nadcisnieniu tetniczym,
przewodnieniu lub stanach zwiekszonej kurczliwosci serca.

Zwyczajowo LVOTO definiuje sie jako chwilowy szczyto-
wy gradient ci$nien drogi odptywu LV mierzony przy uzyciu
badania doplerowskiego > 30 mm Hg w spoczynku lub
w trakcie prowokadji fizjologicznej za pomoca préby Valsalvy,
pozycji stojacej lub wysitku. Gradient > 50 mm Hg zazwy-
czaj uznaje sie za granice, powyzej ktérej LVOTO zaczyna
mie¢ znaczenie hemodynamiczne. Poglad ten opiera sie na
badaniach, w ktérych wykazano postepujacy wzrost oporu
przeptywu powyzej tej wartosci gradientu [78].

Po stwierdzeniu gradientu w jamie LV nalezy kolej-
no wykluczy¢ inne niz SAM przyczyny zwezenia, w tym
obecnosc¢ blony podaortalnej, nieprawidtowosci ptatkow
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zastawki mitralnej oraz zwezenie sSr6dkomorowe, szczeg6l-
nie kiedy planuje sie interwencje majace na celu zmniej-
szenie zwezenia drogi odplywu LV.

Dokfadne dwuwymiarowe (2D) badanie echokardiogra-
ficzne oraz zastosowanie badania doplerowskiego zazwyczaj
wystarczy, aby okresli¢ mechanizm i nasilenie LVOTO, ale
kiedy w projekcjach przezklatkowych nie uzyskuje sie sa-
tysfakcjonujacych obrazéw, u wybranych pacjentéw nalezy
rozwazy¢ echokardiografie przezprzetykowa (TEE) lub inwa-
zyjne pomiary cisnieft w potaczeniu z obrazowaniem CMR.

Skurczowy ruch do przodu ptatka zastawki mitralnej
prawie zawsze powoduje uposledzenie koaptacji ptatkow
i niedomykalno$¢ zastawki mitralnej, typowo $réd- do p6zno-
skurczowej z falg zwrotna skierowang dolno-bocznie; pomiary
predkosci i czasu wystepowania w cyklu pracy serca stru-
mienia fali zwrotnej moga poméc odrézni¢ niedomykalnos¢
mitralng od turbulencji drogi odptywu LV. Niedomykalnos¢
mitralna zwiazana z SAM zmienia sie dynamicznie i zalezy
od stopnia LVOTO [78, 91, 92].

Obecnos¢ skierowanego centralnie lub ku przodowi
strumienia niedomykalno$ci mitralnej powinna wzbudzi¢
podejrzenie istotnej nieprawidfowosci zastawki mitralnej
i w razie koniecznosci skfania¢ do dalszej oceny za po-
moca TEE.

5.4.3. Ocena utajonego zwezenia
Identyfikacja LVOTO stanowi wazng cze$¢ postepowania
w przypadku wystapienia objawéw klinicznych oraz oceny

ryzyka SCD (patrz punkt 9.5). U wszystkich pacjentéw za-
leca sie wykonanie badania echokardiograficznego metoda
2D z oceng doplerowska w czasie proby Valsalvy, w pozycji
siedzacej i potlezacej — a nastepnie stojacej, jesli nie udato
sie wyzwoli¢ wystapienia gradientu (ryc. 3) [78, 93]. U pa-
cjentéw objawowych zaleca sie wysitkowe badanie echokar-
diograficzne, jesli manewry przyt6zkowe nie pozwolity na
prowokacje LVOTO > 50 mm Hg. Nie zaleca sie prowokacji
farmakologicznej dobutaming ze wzgledu na zta tolerancje
i niefizjologiczne dziatanie. Podobnie podawanie azotanéw
nie pozwala odtworzy¢ gradientéw wyzwalanych przez wy-
sitek fizyczny, dlatego tez tego rodzaju testy prowokacyjne
nalezy zarezerwowac dla pacjentéw, ktérzy nie s w stanie
wykonac¢ wysitkow fizjologicznych [94]. Istnieja doniesienia,
ze gradienty mierzone po positku sa wyzsze niz uzyskiwane
w pomiarach na czczo oraz ze wstepne leczenie $-adrenoli-
tykami czesto zapobiega wystapieniu lub redukuje wysokos$¢
indukowanych wysitkiem gradientéw drogi odptywu LV
[95]. Poniewaz opublikowano stosunkowo niewiele danych
poréwnujacych protokoty wysitkowych badan echokardiogra-
ficznych [93, 95-98], w poszczegblnych pracowniach nalezy
stworzy¢ i standaryzowac wiasne protokoty, ktére powinny
by¢ przestrzegane przez odpowiednio wyszkolony personel.

U pacjentéw bezobjawowych przytézkowe proby pro-
wokacyjne odgrywaja wazna role w stratyfikacji ryzyka (patrz
punkt 9.5), ale w tej sytuacji rutynowe wysitkowe badanie
echokardiograficzne nie byto oceniane w prospektywnych ba-
daniach i nalezy je rozwazy¢ u wybranych chorych, u ktérych

Badanie echokardiograficzne 2D z ocena doplerowska
w spoczynku, po probie Valsalvy i w pozycji stojacej

Maksymalny szczytowy gradient w LVOTO
po prowokacji 2 50 mm Hg

Maksymalny szczytowy gradient
w LVOTO po prowokacji < 50 mm Hg

A 4

Patrz punkt 9.1. Leczenie zwezenia
drogi odptywu lewej komory

Bezobjawowy

*

4

Powtérz badanie
echokardiograficzne za rok

Wysitkowe badanie
echokardiograficzne

A 4 4

Maksymalny szczytowy gradient
w LVOTO po prowokacji = 50 mm Hg

Maksymalny szczytowy gradient
w LVOTO po prowokacji < 50 mm Hg

v v

Patrz punkt 9.1. Leczenie zwezenia
drogi odptywu lewej komory

Leczenie farmakologiczne
(patrz punkt 9. Postepowanie

w przypadku objawoéw i powikian)

Rycina 3. Algorytm oceny i leczenie zwezenia drogi odptywu lewej komory (LVOTO)

*U wybranych pacjentéw, u ktérych wykazanie gradientu w LVOTO znaczgco wptynie na porady dotyczace stylu zycia oraz decyzje lecznicze mozna rozwazy¢

echokardiograficzne badanie wysitkowe
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stwierdzenie gradientu w LVOT wplynie na decyzje dotyczace
stylu zycia oraz leczenia farmakologicznego.

5.4.4. Powiekszenie lewego przedsionka

U pacjentéw z HCM czesto obserwuije sie powiekszenie
lewego przedsionka (LA), a jego wielko$¢ dostarcza waznych
informacji prognostycznych [72, 73, 99]. Chociaz w wiekszo-
Sci opublikowanych badan mierzono przednio-tylny wymiar
LA [100], podobne wyniki osiagnieto oceniajac objetos¢ LA
w stosunku do masy ciata [101, 102]. Istnieje wiele przyczyn
powodujacych powiekszenie LA u chorych z HCM, ale
najczestszymi mechanizmami sa niedomykalnos¢ mitralna
zwigzana z SAM oraz podwyzszone ci$nienie napetniania LV.

5.4.5. Ocena funkcji rozkurczowej

U pacjentéw z HCM czesto wystepuja zaburzenia funk-
cji rozkurczowej, dlatego tez ocena cisnienia napetniania
LV pomaga w ocenie objawéw oraz zaawansowania cho-
roby. Czutymi wskaznikami oceny funkcji rozkurczowej sa
parametry echokardiografii doplerowskiej, ktére zaleza od
warunkéw napetniania, czestotliwosci rytmu serca i wieku,
dlatego tez nie ma jednego parametru echokardiograficzne-
go, ktéry mozna uznac za wskaznik dysfunkcji rozkurczowej
[103]. Tak wiec jako cze$¢ rutynowej diagnostyki HCM
zaleca sie kompleksowa ocene funkcji rozkurczowej, w tym
obrazowanie miokardium metoda doplera tkankowego,
pomiary predkosci przeptywu w zytach ptucnych, cisnienia
skurczowego w tetnicy ptucnej i wielkosci LA [103]. Pacjenci
z restrykcyjnym typem napetniania LV [stosunek predkosci
fali wezesnorozkurczowego (E) do fali péZznorozkurczowego
naptywu mitralnego (A) > 2, czas deceleracji fali E < 150 ms]
moga by¢ obciazeni wyzszym ryzykiem niekorzystnych zda-
rzef, nawet przy zachowanej objetosci wyrzutowej (EF) [104,

105]. Dane poréwnujace ocene za pomocg nieinwazyjnych
metod obrazowana miokardium z zastosowaniem parame-
trow doplerowskich z inwazyjnymi pomiarami cisniefl sg
sprzeczne [106], ale w niektérych badaniach potwierdzono
korelacje miedzy podwyzszonym stosunkiem predkosci fali
wczesnorozkurczowego naptywu mitralnego (E) do wczesno-
rozkurczowej predkosci pierscienia mitralnego (e') powyzej
12-15 a podwyzszonym ci$nieniem kofcoworozkurczowym,
wydolnoscia wysitkowa i rokowaniem [107, 108].

5.4.6. Funkcja skurczowa

U pacjentéow z HCM funkcja kurczliwa wtokien okrez-
nych (EF oraz frakcja skracania) pozostaje prawidfowa lub jest
podwyzszona. Jednak pomiar EF nie pozwala na prawidtowa
ocene funkgji skurczowej LV przy obecnosci LVH [109].
Predkosci podtuzne miokardium oraz parametry odksztatcer
(strain i strain rate), uzyskane na za pomoca doplerowskiej
echokardiografii tkankowej oraz technik ledzenia markeréw
akustycznych czesto sa obnizone, mimo prawidtowej EF,
i moga by¢ nieprawidtowe jeszcze przed wystapieniem cech
LVH u oséb genetycznie obciazonych. W miejscu przerostu
Sciany typowo obserwuje sie obnizenie wartosci podtuznego
odksztatcenia miokardium [110].

5.4.7. Wartos¢ echokardiografii w diagnostyce
roznicowej

Kilka cech echokardiograficznych moze pozwoli¢ na
postawienie specyficznego rozpoznania HCM (tab. 5) [67].
W przypadku choréb metabolicznych i naciekowych czesciej
wystepuje przerost koncetryczny, a przerost i zwezenie drogi
odptywu obu komér typowo obserwuje sie w zespole Noonan
oraz podobnych schorzeniach. Obraz sugerujacy chorobe
spichrzeniowa miokardium to cetkowana, ziarnista struktura

Tabela 5. Cechy echokardiograficzne sugerujace specyficzna etiologie. Zmodyfikowano na podstawie Rapezzi i wsp. [67]

Obrazy echokardiograficzne

Pogrubienie przegrody miedzyprzedsionkowej

Prawdopodobne specyficzne schorzenie

Skrobiawica

Pogrubienie zastawek przedsionkowo-komorowych

Skrobiawica, choroba Andersona- Fabry'ego

Pogrubienie wolnej sciany prawej komory

Skrobiawica, zapalenie miesnia sercowego, choroba Andersona-
-Fabry’ego, zespot Noonan i pokrewne schorzenia

Niewielka, umiarkowana ilo$¢ ptynu w worku osierdziowym

Skrobiawica, zapalenie miesnia sercowego

Wyglad metnego szkfa miesnia sercowego komor w echokardiografii 2D

Skrobiawica

Koncentryczny LVH

Zaburzenia spichrzania glikogenu, choroba Andersona-Fabry’ego,
mutacje genu PRKAG2

Ekstremalny koncentryczny LVH (grubo$¢ sciany > 30 mm)

Choroba Danona, choroba Pompego

Uogdlniona hipokineza LV (z towarzyszaca rozstrzenig LV lub bez niej)

Choroby mitochondrialne, skrobiawica TTR, mutacje genu PRKAG2,
zapalenie miesnia sercowego, choroba Danona, zaawansowane
sarkomerowe HCM, choroba Andersona-Fabry’ego

Zwezenie drogi odptywu prawej komory

Zespdt Noonan i pokrewne schorzenia

2D — dwuwymiarowa; HCM — kardiomiopatia przerostowa; LV — lewa komora; LVH — przerost lewej komory; PRKAG2 — podjednostka gamma-2 kinazy

proteinowej aktywowanej adenozynomonofosforanem; TTR — transtyretyna
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Zalecenia dotyczace wykonania przezklatkowego badania echokardiograficznego w ocenie kardiomiopatii przerostowej

PiSmiennictwo*
[72-74, 76,
78, 82, 83, 99,
119-121]

Zalecenia

U wszystkich pacjentéw z HCM we wstepnej ocenie nalezy wykonac echokardiograficzne badanie
przezklatkowe 2D i przy uzyciu badania doplerowskiego w spoczynku oraz w czasie proby Valsalvy
w pozycji siedzgcej oraz potlezacej, a nastepnie stojacej, jesli nie udaje sie indukowac gradientu

w drodze odptywu LV

Zaleca sie pomiar maksymalnej grubosci sciany wszystkich segmentéw LV od podstawy do ko- [74-80]

niuszka w rozkurczu z zastosowaniem obrazowania 2D w osi krotkiej

Zaleca sie petng ocene funkcji rozkurczowej LV, w tym ocene naptywu mitralnego za pomoca [103-105]
doplera pulsacyjnego, pomiaru predkosci tkankowych pierécienia mitralnego, predkosci przeptywu

w zytach ptucnych, ci$nienia skurczowego w tetnicy ptucnej oraz pomiar wielkosci i objetosci LA

U pacjentéw objawowych z chwilowym szczytowym gradientem w drodze odptywu LV w spo- [84, 85, 93, 94]
czynku lub po prowokacji¢ < 50 mm Hg nalezy wykona¢ badanie echokardiograficzne 2D i przy
uzyciu badania doplerowskiego w czasie wysitku w pozycji stojacej, siedzacej i pdtlezacej w celu

wykrycia indukowanego LVOTO i indukowanej wysitkiem niedomykalnosci zastawki mitralnej

U pacjentéw bezobjawowych ze szczytowym chwilowym gradientem w drodze odptywu LV [84, 85, 93, 94]
w spoczynku lub po prowokacji¢ < 50 mm Hg mozna rozwazy¢ badanie echokardiograficzne
2D z oceng doplerowska w czasie wysitku — w pozycji stojacej, siedzacej i pdtlezacej — kiedy
obecnos¢ gradientu w LVOT ma zasadnicze znaczenie dla zalecanego trybu zycia oraz decyzji

terapeutycznych

U pacjentdw, u ktdrych obrazy echokardiograficzne nie sa optymalne lub jesli podejrzewa sie prze-
rost lub tetniak koniuszka, jako alternatywe dla obrazowania CMR, nalezy rozwazy¢ wykonanie

TTE z opacyfikacjg jamy LV z zastosowaniem kontrastu echokardiograficznego

U wszystkich pacjentéw poddawanych SAA zaleca sie wewnatrzwiencowe badanie echokardiogra- [111-113]

ficzne z kontrastem w celu wiasciwego zlokalizowania miejsca podawania alkoholu

2D — dwuwymiarowa; CMR — sercowy rezonans magnetyczny; LA — lewy przedsionek; LV — lewa komora; LVOTO — zwezenie drogi odptywu lewej
komory; SAA — alkoholowa ablacja przegrody; TTE — echokardiografia przezklatkowa; *Klasa zalecen; PPoziom wiarygodnosci danych; <Pismiennictwo
potwierdzajace zalecenia; “Prowokacja za pomoca préby Valsalvy, pozycji stojacej lub doustnych azotandéw

Zalecenia dotyczace echokardiografii przezprzetykowej

PiSmiennictwo*
[114-118]

Zalecenia

U pacjentéw poddawanych miektomii przegrody miedzykomorowej nalezy okotooperacyjnie wyko-
nywac badanie TEE w celu potwierdzenia mechanizmu LVOTO, monitorowania strategii operacyjnej
oraz oceny powikfan pooperacyjnych, jak réwniez wykrycia resztkowego zwezenia drogi odptywu LV

Nalezy rozwazy¢ wykonanie TEE u pacjentéw z LVOTO o niejasnym mechanizmie lub podczas [114-117]
oceny aparatu zastawki mitralnej przed procedura redukgji grubosci przegrody lub w przypadku
ciezkiej niedomykalnosci mitralnej spowodowanej przez podejrzewane nieprawidtowosci budowy

zastawki

Nalezy rozwazy¢ wykonanie TEE z podaniem kontrastu wewngtrzwiencowego do naczynia uwa- lla
zanego za tetnice przeszywajaca przegrode w celu monitorowania przebiegu alkoholowej ablacji
przegrody u pacjentdw, u ktdrych w badaniu przezklatkowym okno akustyczne nie pozwala na

wiasciwg wizualizacje kontrastu echokardiograficznego w obrebie miokardium

LVOTO — zwezenie drogi odptywu lewej komory; TEE — echokardiografia przezprzetykowa
*Klasa zalecen

bPoziom wiarygodnosci danych

Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

miokardium, niewielka ilos¢ ptynu w worku osierdziowym,  5.4.8. Echokardiografia kontrastowa

pogrubienie przegrody miedzyprzedsionkowej, guzkowate Przerost koniuszka mozna przeoczy¢ na skutek artefaktow
zgrubienia zastawki aortalnej oraz tagodnie obnizona EF  struktursasiadujacych. Zta wizualizacja $ciany bocznej LV takze
z restrykcyjnym typem napetniania. moze nie pozwoli¢ na uwidocznienie przerostu. W przypadku
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watpliwosci nalezy podac dozylnie kontrast ultrasonograficzny,
ktéry umozliwi zobrazowanie granic wsierdzia [81].

U wszystkich pacjentéw poddawanych alkoholowej
ablacji przegrody (SAA) zaleca si¢ wykonanie badania
wewnatrzwieficowej echokardiografii kontrastowej w celu
wlasciwej lokalizacji miejsca podania alkoholu (patrz
punkt 9.1.3.2) [111-113].

5.4.9. Echokardiografia przezprzelykowa

U pacjentéw ze ztym oknem akustycznym w echokar-
diografii przezklatkowej (TTE) jako badanie alternatywne
lub uzupetniajace dla CMR nalezy uwzgledni¢ TEE. Jest ono
szczegblnie uzyteczne u pacjentéw z LVOTO o niejasnym
mechanizmie, kiedy wskazana jest ocena aparatu mitral-
nego przed zabiegiem zmniejszajacym grubos¢ przegrody
oraz kiedy podejrzewa sie ciezka niedomykalno$¢ mitralng
spowodowang przez nieprawidtowosci zastawki [114-117].
U pacjentéw poddawanych miektomii przegrody nalezy
wykorzystywa¢ TEE okofooperacyjnie w celu planowania
strategii zabiegu oraz stwierdzenia ewentualnych powikfan
chirurgicznych [ubytek w przegrodzie miedzykomorowej lub
niedomykalnos¢ zastawki aortalnej (AR)] oraz resztkowego
LVOTO [116-118]. Od czasu do czasu TEE z wstrzyknieciem
wewnatrzwiericowo kontrastu do przegrodowej tetnicy prze-
szywajacej, do ktorej planowane jest podanie etanolu, jest
niezbedne w trakcie zabiegu SAA, i to tylko wéwczas kiedy
przezklatkowe okno akustyczne nie zapewnia wystarczajaco
dobrej wizualizacji kontrastu w obrebie miokardium.

5.5. OBRAZOWANIE METODA SERCOWO-
-NACZYNIOWEGO REZONANSU
MAGNETYCZNEGO
Obrazowanie metoda sercowo-naczyniowego rezonan-

su magnetycznego obejmuje wiele metod, ktére pozwalaja
dostarczy¢ szczegétowych informacji dotyczacych morfologii
serca, funkcji komér oraz charakterystyki tkanki miesnia
sercowego [123]. Ocena za pomocg sercowo-naczyniowego
rezonansu magnetycznego u pacjentéw z rozpoznang lub
podejrzewang HCM powinna odbywac sie zgodnie z aktu-
alnymi wytycznymi ESC (http://www.escardio.org.communi-
ties/EACVI), a badania powinny wykonywac i interpretowac
zespoty doswiadczone w obrazowaniu serca i ocenie choréb
miesnia sercowego.

5.5.1. Ocena morfologii i funkcji komory

Jesli pozwalaja na to lokalne zasoby i doswiadczenia,
nalezy rozwazy¢ CMR jako badanie wstepne u pacjentow
z HCM.

U pacjentéw, u ktérych udaje sie osiagna¢ dobry obraz
echokardiograficzny, CMR dostarcza podobnych informag;ji
dotyczacych funkcji i morfologii komér [124, 125], natomiast
jest pomocny w ustaleniu rozpoznania HCM u pacjentéw,
u ktoérych nie mozna uzyska¢ dobrego okna akustycznego

www.kardiologiapolska.pl

lub gdy przerost obejmuje segmenty trudne do wizualizacji
— Sciane przednio-boczna, koniuszek LV oraz prawag komore
[126, 127]. Podobnie jak w przypadku echokardiografii 2D
przeszacowanie grubosci $ciany moze wynikac ze skosnych
przekrojow (szczegdlnie koniuszka serca) lub z wiaczenia
do pomiaru struktur okotoprzegrodowych, takich jak wiazka
posrednia lub struny rzekome. Przeszacowanie grubosci
Sciany ma rowniez miejsce, kiedy preferowane sa sekwencje
echa gradientowego (ang. spoiled gradient echo) i sekwencje
filmowe SSFP (steady-state free precision). Badanie rezo-
nansu magnetycznego przewyzsza TTE przy ocenie masy
LV, ale masa LV sama w sobie stabo koreluje z maksymalng
gruboscia Sciany i u pacjentéw z asymetrycznym przerostem
moze by¢ prawidtowa, zwlaszcza jesli przerost obejmuje
mniej niz dwa segmenty LV [124-128]. Metoda rezonansu
magnetycznego pozwala na lepsze niz standardowe badanie
echokardiograficzne 2D zobrazowane przerostu koniuszka
i Sciany przednio-bocznej, tetniakow [129] i skrzeplin [130],
a takze charakteryzuje sie wyzsza czutoscia w wykrywaniu
subtelnych markeréw choroby, takich jak zachytki miokardium
i nieprawidtowosci miesni brodawkowatych u pacjentéw
z mutacjami genéw biatek sarkomeru [131-133].

Sekwencje mapujace szybkosc¢ fazy przeptywu znajduja
zastosowanie podczas oceny szczytowej predkosci przeptywu
krwi drogi odptywu LV u pacjentéw z LVOTO, ale znale-
zienie wlasciwej ptaszczyzny obrazowania, umozliwiajacej
zmierzenie najwyzszych predkosci przeptywu zajmuje duzo
czasu i moze by¢ obarczone btedem. Przesuniecie miedzy
wokselami i utrata sygnaftu spowodowane btedami fazy
kompensacji takze powoduja, ze doktadna ilosciowa ocena
turbulentnego przeptywu moze by¢ trudna i ostatecznie udaje
sie zmierzyc tylko gradienty drogi odptywu LV. Z tych powo-
doéw echokardiografia doplerowska stanowi metode z wyboru
przy ilosciowej ocenie LVOTO. Podobnie, jakkolwiek pomiary
szybkosci naptywu mitralnego i przeptywu w zytach ptucnych
uzyskiwane za pomocg CMR z kontrastem (PC-CMR) uznaje
sie za wysoce powtarzalne i doktadne, jesli sa wykonywane
przez doswiadczong osobe, jednak preferowana metoda
oceny funkcji rozkurczowej w rutynowej praktyce jest badanie
echokardiograficzne [103].

W wybranych przypadkach, kiedy obrazy echokardio-
graficzne nie sa optymalne, zastosowanie CMR moze po-
moc przed planowana chirurgiczng miektomia, szczegélnie
u pacjentéw ze zwezeniem LV na kilku poziomach (drogi
odptywu LV oraz srédkomorowo) oraz u pacjentéw z niepra-
widtowosciami drogi odptywu prawej komory (RV). Metoda
CMR pozwala takze na ilodciowg ocene martwicy miokardium
powstatej w wyniku SAA, jak réwniez miejsca bliznowacenia
oraz zmniejszenie masy LV po zabiegu [134, 135].

5.5.2. Wioknienie miokardium

Wykorzystujac swoiste wiasciwosci magnetyczne r6znych
tkanek oraz dystrybucje srodkéw kontrastowych zawiera-
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jacych gadolin, mozna uzywa¢ metod CMR w celu oceny
zaawansowania wioknienia miokardium, co jest wyrazem
widknienia. Efekt p6Znego wzmocnienia gadolinium (LGE)
wystepuje u 65% pacjentéw (w zakresie 33-84%), typowo
jako niejednolity srédscienny obszar w miejscach przerostu
oraz jako punktowe zmiany w przedniej i tylnej Scianie RV
[136]. P6zne wzmocnienie gadolinium zazwyczaj nie wyste-
puje w obrebie segmentéw, nie objetych przerostem, poza
zaawansowanym stadium choroby, kiedy czesto obserwuje
sie LGE cafej Scienczatej Sciany [136]. PéZne wzmocnienie
gadolinium moze faczy¢ sie ze zwiekszona sztywnoscia
i niekorzystng przebudowa LV, a rozszerzanie sie obszaréw
LGE wiaze sie z czestszym wystepowaniem regionalnych
nieprawidtowosci ruchu miokardium. Metoda LGE rdzni sie
zasadniczo od innych metod obrazowania, gdyz z zastoso-
waniem techniki 2 odchylen standardowych, jako jedyna
umozliwia ilosciowa ocene martwicy [137].

Ocena LGE poprzedzajaca inwazyjne leczenie LVOTO
moze umozliwi¢ wybdr najwlasciwszej metody leczenia
poprzez zobrazowanie stopnia widknienia przegrody (patrz
punkt 9.1).

5.5.3. Pozne wzmocnienie gadolinium a rokowanie

W 6 badaniach oceniano zwiazek miedzy LGE a dtugo-
terminowym rokowaniem [138-143], a 4 z nich wlaczono
do metaanalizy (dodatkowa tab. 4) [144]. Ograniczeniem
wszystkich badarn byty: btad doboru préby, niepetna ocena
ryzyka i roznice w protokotach obrazowania i oceny ilosciowej
LGE. Na podstawie analizy zgromadzonych danych stwier-

dzono korelacje miedzy LGE a $miertelnoscia z przyczyn
sercowo-naczyniowych, zgonem z powodu niewydolnosci
serca i $miertelnoscia catkowita, ale wykazano jedynie ten-
dencje w kierunku zwiekszonego ryzyka SCD [144]. P6zne
wzmocnienie gadolinium koreluje réwniez z wystepowaniem
NSVT w EKG monitorowanym metoda Holtera [140, 142].

Podsumowujac, zaawansowanie LGE w badaniu CMR
odgrywa pewna role prognostyczna w ocenie ryzyka zgonu
z przyczyn sercowo-naczyniowych, ale aktualnie dostepne
dane nie pozwalaja na zalecenie stosowania LGE do oceny
ryzyka SCD.

5.5.4. Rozpoznanie réznicowe

Sercowy rezonans magnetyczny rzadko pozwala na
réznicowanie przyczyn HCM tylko poprzez wykorzystanie
réznic magnetycznych wifasciwosci tkanek, ale umiejsco-
wienie i nasilenie zmian srédmiazszowych moze sugerowac
specyficzne rozpoznanie. Choroba Andersona-Fabry’ego
charakteryzuje sie zmniejszeniem intensywnosci sygnatu
T1 oraz obecnoscia LGE w obrebie Sciany dolno-bocznej [145,
146]. W przypadku skrobiawicy serca czesto mozna obser-
wowac uogélnione LGE, podwsierdziowo lub segmentalnie
oraz bardzo specyficzny sposéb kinetyki gadolinium w fazie
tkankowej i fazie perfuzji krwi spowodowane przez podobne
sygnaty T1 miokardium i krwi [22, 147]. Nieobecnos$¢ wiok-
nienia moze pomoc w réznicowaniu HCM od fizjologicznej
adaptacji serca u sportowcéw, ale LGE moze nie wystepowac
u chorych z HCM, szczegdlnie u os6b mtodych i w poczat-
kowym stadium choroby.

Zalecenia dotyczace oceny metoda sercowego rezonansu magnetycznego w kardiomiopatii przerostowe;j

Zalecenia

PiSmiennictwo*

w obrazowaniu serca oraz ocenie choréb miesnia sercowego

Zaleca sie, aby badania CMR byty wykonywane i interpretowane przez zespoty doswiadczone

(148, 149]

z zastosowaniem LGE w celu potwierdzenia rozpoznania

Przy braku przeciwwskazan, u pacjentow z podejrzeniem HCM, u ktérych okno echokardiograficz-
ne nie zapewnia mozliwosci uzyskania obrazéw dobrej jakosci, zaleca sie wykonanie badania CMR

(126, 127]

4ci oraz zaawansowania widknienia miokardium

Przy braku przeciwwskazan, obrazowanie CMR z zastosowaniem LGE nalezy rozwazy¢ u pacjentow
spetniajacych kryteria diagnostyczne HCM w celu oceny anatomii serca, czynno$ci komér i obecno-

[124, 126,
127,130, 136,
138-143]

lub tetniaka koniuszka

Obrazowanie CMR z zastosowaniem LGE nalezy rozwazy¢ u pacjentéw z podejrzeniem przerostu lla

[127,129]

serca

Obrazowanie CMR z zastosowaniem LGE nalezy rozwazy¢ u pacjentéw z podejrzeniem skrobiawicy lla

(22, 147]

miokardium

Obrazowanie CMR z zastosowaniem LGE mozna rozwazy¢ u pacjentdéw przed ablacjg alkoholo- Ilb
wa przegrody lub miektomig w celu oceny nasilenia i rozmieszczenia przerostu oraz wtdknienia

[150, 151]

CMR — sercowy rezonans magnetyczny; HCM — kardiomiopatia przerostowa; LGE — péZne wzmocnienie gadolinium

*Klasa zalecen
PPoziom wiarygodnosci danych
Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia
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5.6. OBRAZOWANIE METODAMI MEDYCYNY
NUKLEARNE] I TOMOGRAFII
KOMPUTEROWE]

Metody medycyny nuklearnej, w tym pozytonowa to-
mografia emisyjna (PET) znajduja zastosowanie w pomiarach
przeptywu krwi w miokardium oraz umozliwiaja stwierdzenie
zaburzen perfuzji miokardium u pacjentéw z HCM, jednak ich
warto$¢ diagnostycznag nalezy uznac za ograniczong [152-155].
Najistotniejsze zastosowanie kliniczne metod izotopowych to
wykrywanie ATTR serca. Transtyretyna to tetrameryczne biatko
osocza syntetyzowane w watrobie, ktore jest prekursorem
ztogébw w skrobiawicy starczej oraz rodzinnej skrobiawicy
TTR-zaleznej [156, 157]. W kilku badaniach sugerowano, ze
widkna transtyretyny wykazuja powinowactwo do znacznikéw
kosci, szczegolnie kwasu 99mTechneto-33-difosfono-1,2-
-propano-dwukarboksylowego (99mTc-DPD), podczas gdy
u pacjentéw z HCM z mutacjami genéw biafek sarkomeru
nie obserwowano wychwytu znacznika przez serce. Dlatego
tez u pacjentéw, u ktérych wystepowanie skrobiawicy TTR
jest prawdopodobne (wiek > 65 lat, obustronny zespo6t ciesni
kanatu nadgarstka, brak wywiadu rodzinnego HCM i cechy
amyloidozy serca w EKG oraz badaniach obrazowych), nalezy
rozwazy¢ wykonanie scyntygrafii kosci (najlepiej z zastosowa-
niem 99mTc-DPD) [156-158].

Dzieki wysokiej rozdzielczosci kontrastowej badanie CT
umozliwia dobre uwidocznienie granic miokardium, dokonanie
doktadnych pomiaréw grubosci $ciany, objetosci komér, EF
i masy LV, ktére koreluja z danymi uzyskanymi na podstawie
rezonansu magnetycznego, echokardiografii czy tomografii
emisyjnej pojedynczego fotonu (SPECT) z zastosowaniem
bramkowania [159]. Sercowo-naczyniowa tomografia kompu-

Zalecenia dotyczace scyntygrafii

Eo - Pismien-
oziom
nictwo*

[156-
-158]

Zalecenia Klasa?

U pacjentéw z objawami pod- lla
miotowymi, przedmiotowymi lub
wynikami badan nieinwazyjnych
wskazujgcymi na skrobiawice
TTR nalezy rozwazy¢ wykonanie
scyntygrafii kosci (szczegdlnie

z zastosowaniem 99mTc-DPD)

CT serca nalezy rozwazy¢ lla [159]
u pacjentdéw, u ktérych nie udaje
sie uzyskac obrazéw echokar-
diograficznych dobrej jakosci,

a wykonanie CMR jest przeciw-

wskazane

CT — tomografia komputerowa; 99mTc-DPD — kwas 99mTechneto-3,3-di-
fosfono-1,2-propano-di-karboksylowy; TTR — transtyretyna

*Klasa zalecen

°Poziom wiarygodnosci danych

Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

www.kardiologiapolska.pl

Zalecenia dotyczgce biopsji endomiokardialnej

. . Pismien-
Zalecenia Klasa® | Poziom® .
nictwo*
Biopsje endomiokardialng mozna b [162,
rozwazy¢ u pacjentéw, u ktdrych 163]

wyniki innych badan klinicznych
sugerujg naciekanie, zapale-

nie lub spichrzanie w obrebie
miokardium, ktérych nie mozna

inaczej potwierdzi¢

*Klasa zalecen
®Poziom wiarygodnosci danych
Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

terowa pozwala na jednoczesne obrazowanie tetnic wierico-
wych i zastawek oraz znajduje zastosowanie w trakcie ablagji
przezskornej nadkomorowych zaburzer rytmu serca [159].
Dane dotyczace obrazowania tkanki miokardium za pomoca
kontrastowej CT sugeruja uzyteczno$¢ w ocenia wiknienia ser-
ca, jednak sg ograniczone niewielka liczebnoscia badanej grupy
pacjentéw [160, 161]. Badanie CT serca nalezy rozwazy¢ u pa-
gjentéw, u ktorych nie udaje sie uzyskac satysfakcjonujacych
obrazéw echokardiograficznych, a istnieja przeciwwskazania
do wykonania rezonansu magnetycznego [159].

5.7. BIOPSJA ENDOMIOKARDIALNA

Wiele rodzinnych i nierodzinnych postaci HCM cechuje
sie charakterystycznym obrazem histologicznym, ale klinicz-
ne rozpoznanie HCM opiera sie w pierwszej kolejnosci na
badaniach nieinwazyjnych. Poniewaz czynniki etiologiczne
HCM zazwyczaj mozna zidentyfikowa¢ poprzez ocene kli-
niczng, analize rodowodu, nieinwazyjne metody obrazowe
oraz badania laboratoryjne i genetyczne, biopsja endo-
miokardialna nie wchodzi w sktad rutynowej diagnostyki,
ale mozna rozwazac to badanie w scenariuszu klinicznym,
kiedy podejrzewa sie choroby naciekowe lub spichrzeniowe
(na podstawie specyficznych badan, w tym biopsji bardziej
dostepnych tkanek) [162, 163].

5.8. BADANIA LABORATORYJNE

Rutynowe badania laboratoryjne pozwalaja wykry¢
schorzenia pozasercowe, ktére moga nasila¢ zaburzenia
funkgji komér (np. choroby tarczycy, niewydolnos¢ nerek
czy cukrzyce) i wtérng niewydolnos¢ innych narzadéw u pa-
cjentéw z ciezka niewydolnoscia serca. Wysokie stezenia
peptydu natriuretycznego typu B (BNP) [164], N-koficowego
propeptydu natriuretycznego typu B (NT-proBNP) [165] i wy-
sokoczutej sercowej troponiny T (hs-CTnT) wskazuja na incy-
denty sercowo-naczyniowe, niewydolnos¢ serca i koreluja ze
$miertelnoscia. Mimo poréwnywalnej grubosci sciany komory,
stezenie BNP w osoczu u pacjentéw ze skrobiawica serca
jest 3—5 razy wyzsze niz u chorych z HCM o innej etiologii.
Tabela 6 przedstawia liste zalecanych badar laboratoryjnych.
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Tabela 6. Zalecane badania laboratoryjne u dorostych pacjentéw z kardiomiopatig przerostowa

Badanie

Hemoglobina

Komentarz

Niedokrwistos¢ nasila béle w klatce piersiowej oraz dusznos¢, dlatego nalezy jg wykluczy¢
w przypadku pojawienia sie lub nasilenia zgtaszanych objawdw

Czynno$¢ nerek

U pacjentéw z istotnym uposledzeniem czynnosci lewej komory moze dojs¢ do uposledze-
nia funkgji nerek

Obnizone GFR oraz biatkomocz stwierdza sie w przypadku skrobiawicy, choroby
Andersona-Fabry’ego oraz schorzeniach mitochondrialnych

Transaminazy watrobowe

Parametry watrobowe moga by¢ nieprawidtowe w przypadku choréb mitochondrialnych,
choroby Danona oraz zaburzeniach -oksydagji

Kinaza fosfokreatynowa

W chorobach metabolicznych, takich jak choroba Danona i schorzenia mitochondrialne
wzrasta stezenie kinazy fosfokreatynowej w osoczu

Stezenie a-galaktozydazy A w osoczu/
/leukocytach (u mezczyzn > 30. rz.)

U mezczyzn z chorobg Andersona-Fabry’ego obserwuje sie niskie (< 10% prawidtowej
wartosci) lub nieoznaczalne stezenie a-galaktozydazy w osoczu i leukocytach?
Stezenie enzymu w osoczu i leukocytach kobiet dotknietych schorzeniem czesto miesci
sie w granicach normy, dlatego w przypadku klinicznego podejrzenia choroby mozna
rozwazy¢ badanie genetyczne

Oznaczenie wolnych tancuchoéw lekkich
immunoglobulin w osoczu, immunofiksacja
0s0cza i moczu, elektroforeza moczu

Badania nalezy rozwazy¢, jedli na podstawie wywiadu i nieinwazyjnych testéw podejrzewa
sie skrobiawice. Potwierdzenie rozpoznania zazwyczaj wymaga oceny histopatologicznej

Stezenie glukozy na czczo

Bywa podwyzszone w niektorych schorzeniach mitochondrialnych
Bywa obnizone w zaburzeniach metabolizmu kwaséw ttuszczowych i karnityny

Natriuretyczny peptyd typu B oraz tropo-
nina T

Podwyzszone stezenie BNP, NT-proBNP oraz troponiny T wigze sie z wyzszym ryzykiem
incydentéw sercowo-naczyniowych, niewydolnosci serca i zgonu

Ocena funkgji tarczycy

Powinna by¢ oceniana po rozpoznaniu oraz monitorowana w odstepach 6-miesiecznych

u pacjentéw leczonych amiodaronem

Mleczany w osoczu .

Podwyzszone stezenie u niektorych pacjentéw z chorobami mitochondrialnymi

BNP — peptyd natriuretyczny typu B; DNA — kwas dezoksyrybonukleinowy; GFR — wspotczynnik przesaczania ktebuszkowego; NT-pro-BNP — N-koncowy

propeptyd natriuretyczny typu B

2Rzekomy niedobdr mozna stwierdzi¢ w przypadku niektérych wariantéw genetycznych, jak na przykfad D313Y [166]

Zaréwno u dzieci, jak i u dorostych wsréd przesiewo-
wych badan pierwszego rzutu nalezy wymieni¢ ocene mor-
fologii krwi, stezenia glukozy, enzymoéw sercowych (kinaza
kreatynowa, aminotransferazy asparaginowa i alaninowa,
dehydrogenaza mleczanowa), parametrow nerkowych, pH,
elektrolitow i kwasu moczowego. W ocenie specjalistycznej
moga by¢ konieczne dodatkowe badania, w tym stezenie mle-
czandw, pirogronianu, amoniaku, ketonéw, wolnych kwaséw
ttuszczowych, aminokwaséw, profil karnitynowy i zawarto$¢
w moczu kwaséw organicznych.

6. Badania genetyczne oraz

badania przesiewowe krewnych

W wiekszosci przypadkéw HCM jest dziedziczona w sposéb
autosomalny dominujacy, z ryzykiem odziedziczenia genu przez
potomstwo wynoszacym 50% [34]. Niektore przypadki mozna
wyjasni¢ powstaniem mutacji de novo, sporadycznie choroba
moze by¢ wynikiem niepetnej penetracji genu u rodzicoéw lub,
rzadziej, jest dziedziczona autosomalnie recesywnie. U pacjen-
tow spetniajacych kryteria diagnostyczne HCM sekwencjono-
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wanie genéw biatek sarkomeru potwierdza obecno$¢ mutagji
powodujacej chorobe w 60% przypadkéw [34, 167]. Prawdo-
podobieristwo stwierdzenia przypadkowej mutacji jest wyzsze
u pacjentéw z rodzinng kardiomiopatia, a nizsze u pacjentow
w starszym wieku i 0s6b z mniej typowym obrazem choroby.

6.1. PORADNICTWO GENETYCZNE

Poradnictwo genetyczne zaleca sie u wszystkich
pacjentéw, u ktérych nie mozna potwierdzi¢ wylacznie
niedziedzicznej przyczyny HCM [168].

Poradnictwo genetyczne powinni prowadzi¢ wyszkoleni
pracownicy opieki zdrowotnej, pracujacy w wielospecjalistycz-
nych zespotach, ktérzy pomoga pacjentowi zrozumie¢ i po-
radzi¢ sobie z psychologicznymi, spotecznymi, zawodowymi,
etycznymi i prawnymi nastepstwami choroby o podtozu gene-
tycznym [169-173]. Poradnictwo obejmuje réwniez zebranie
informagji od innych cztonkéw rodziny, w tym dotyczacych ob-
jawéw sercowych i pozasercowych oraz wynikéw autopsji, na
podstawie ktérych mozna skonstruowac szczegétowy rodowdd.
Analiza rodowodu pomaga w okresleniu prawdopodobienstwa
choroby rodzinnej oraz sposobu dziedziczenia, a takze dostar-
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Zalecenia dotyczace poradnictwa genetycznego

X Pismien-
Zalecenia .
nictwo*

Poradnictwo genetyczne doty-
czace koniecznosci lub braku
koniecznosci objecia badaniami
klinicznymi i genetycznymi
cztonkéw rodziny, zaleca sie

u wszystkich pacjentéw z HCM,
u ktorych choroba nie moze
zostac wyjasniona wytacznie
przyczynami niedziedzicznymi

Poradnictwem genetycznym
powinni zajmowac sie specja-
lisci wyksztatceni w tym celu,
pracujacy w wielodyscyplinarnych

specjalistycznych zespotach

HCM — kardiomiopatia przerostowa
*Klasa zalecen

"Poziom wiarygodnosci danych
Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

cza istotnych danych o etiologii choroby [67]. Konieczne jest
wyjasnienie pacjentowi nastepstw potwierdzenia rodzinnej
kardiomiopatii dla niego samego oraz jego krewnych. Nalezy
rowniez udzieli¢ pacjentowi informacji o istniejacych grupach
wsparcia oraz innych dostepnych Zrédtach informacji, w tym
réwniez wiarygodnych stronach internetowych.

6.2. METODY GENETYKI MOLEKULARNE]

W BADANIACH PRZESIEWOWYCH PACJENTOW

Klasyczna genetyka opiera sie na analizie rodowodéw
oraz ocenie klinicznej w celu potwierdzenia najbardziej
prawdopodobnego rozpoznania za pomocg badarn moleku-
larnych. Nowe, wysoko wydajne testy przesiewowe (HTS)
pozwalaja na pefng analize eksonéw przy poréwnywalnej
doktadnosci i kosztach co metody konwencjonalne, umoz-
liwiajac alternatywny sposéb podejscia do problemu, gdzie
a priori nie zaktada sie okreslonej przyczyny choroby [174,
175]. Jednak przesiewowe badanie tak wielu genéw skut-
kuje identyfikacjg wielu rzadkich, rézniacych sie od siebie
wariantéw genetycznych o niejasnym znaczeniu [175-177].
Posrednia metoda jest analiza wczesniej okreslonego panelu
gendw zwiazanych z HCM z zastosowaniem metody HTS, ale
nalezy oceni¢ korzysci z takiego postepowania w poréwnaniu
z innymi strategiami [19].

Niezaleznie od zastosowanej metody sekwencjonowania,
w analizie genetycznej nalezy zbada¢ najczesciej odpowie-
dzialne za HCM geny biafek sarkomeru (ryc. 1, dodatkowa
tab. 2). U pacjentéw, u ktérych wystepuja cechy sugerujace
specyficzne rzadkie choroby genetyczne (patrz punkt 5) nalezy
poszukiwa¢ patogennych mutacji odpowiednio innych gendw.
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Wszystkie analizy genetyczne powinny by¢ prowadzone
zgodnie z og6lnymi zasadami badan genetycznych i powinny
odbywac sie w certyfikowanych laboratoriach stosujacych
standaryzowane metody analizy genetycznej i przedstawiania
wynikow [169-173].

6.3. WSKAZANIA DO BADAN GENETYCZNYCH
PACJENTOW
Ze wzgledu na ograniczone zasoby finansowe, w niekt6-
rych systemach opieki zdrowotnej przeprowadzenie zaleca-

Zalecenia dotyczace badan genetycznych u probanda

X Pismien-
Zalecenia i
nictwo*

[24, 175,
178-180]

Badania genetyczne zaleca

sie u pacjentéw spetniajacych
kryteria diagnostyczne HCM, jesli
umozliwia to kaskade przesie-
wowych badan genetycznych ich

krewnych
Zaleca sie prowadzenie badan [168,
genetycznych przez laboratoria 172, 183]

diagnostyczne specjalizuja-

ce sie w interpretacji mutacji
powigzanych z wystepowaniem
kardiomiopatii

W przypadku wystepowa-

nia objawdw podmiotowych

i przedmiotowych sugerujacych
specyficzng przyczyne HCM zale-
ca sie badania genetyczne w celu
potwierdzenia rozpoznania

Badanie genetyczne u pacjen-
téw z granicznymi kryteriami¢
diagnostycznymi HCM nalezy
wykonac jedynie u oséb podda-
nych szczegdtowej ocenie przez
specjalistyczny zespot

Posmiertng analize genetyczng
zachowanych tkanek lub DNA
nalezy rozwazy¢ u zmartych
pacjentéw z HCM rozpoznang na
podstawie badania autopsyjnego
w celu umozliwienia przesie-
wowych kaskadowych badan
genetycznych u ich krewnych

DNA — kwas dezoksyrybonukleinowy; HCM — kardiomiopatia przerostowa
*Klasa zalecen

bPoziom wiarygodnosci danych

Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

dKryteria graniczne: grubos$¢ sciany lewej komory 12-13 mm u dorostych;
przerost lewej komory u pacjentéw z nadcisnieniem tetniczym, chorobami
zastawek, aktywnych sportowcéw
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nych badarn genetycznych moze stanowi¢ powazne wyzwa-
nie. Niemniej identyfikacja mutacji lezacej u podtoza choroby
utatwia postawienie rozpoznania przed wystapieniem obja-
wow choroby u cztonkéw rodziny, co uzasadnia obserwacje
kliniczna i poradnictwo zwiazane z posiadaniem potomstwa.

Z tego powodu badania genetyczne zaleca si¢ u pa-
cjentéow spetniajacych kryteria diagnostyczne HCM, aby
umozliwi¢ kaskadowe badania przesiewowe wsréd ich
krewnych [24, 175, 178-180].

Brakuje twardych dowodow faczacych genotyp z feno-
typem, co oznacza, ze wptyw badan genetycznych na poste-
powanie kliniczne ogranicza sie gtéwnie do kilku rzadkich,
genetycznie uwarunkowanych przyczyn HCM. Warto$¢ kli-
niczng badan genetycznych moze ogranicza¢ brak mozliwosci
zbadania krewnych pierwszego stopnia.

Badanie genetyczne u os6b z niejednoznacznym roz-
poznaniem (np. sportowcéw lub chorych na nadcisnienie
tetnicze) powinno sie wykonywac po szczegdtowej ocenie
wywiadu rodzinnego i ocenie klinicznej. Poniewaz nieobec-
no$¢ mutacji biatek sarkomeru nie wyklucza rodzinnej HCM,
a postaci o niejasnym pochodzeniu trudno interpretowac,
oceny powinny dokonywac zespoty specjalistow doswiad-
czonych w rozpoznawaniu i postepowaniu w przypadku
kardiomiopatii [168].

Analiza genetyczna tkanek lub prébek DNA pobranych
posmiertnie moze mie¢ wartos¢ w diagnostyce zyjacych
krewnych, interpretacje nalezy przeprowadzi¢ w $wietle
szczegbtowych badan autopsyjnych serca oraz zgodnie
z tradycyjnymi zasadami przypisywania okreslonej patologii
do wariantéw genetycznych [181, 182].

6.4. GENETYCZNE I KLINICZNE BADANIA

PRZESIEWOWE KREWNYCH

Prawne zasady informowania krewnych o obecnosci po-
tencjalnie dziedzicznego schorzenia w ich rodzinie znacznie
réznia sie w poszczegdlnych krajach. W wiekszosci paristw
to proband (zazwyczaj pierwsza osoba w rodzinie, u ktérej
zdiagnozowano chorobe), a nie lekarz, musi poinformowac
krewnych i zaproponowac im przesiewowe badania genetycz-
ne w ramach systemu opieki zdrowotnej [184]. Czasami pa-
cjentowi dostarczane jest pismo z informacjami, ktére utatwiajg
mu postepowanie [184]. Poniewaz u wiekszoéci krewnych
przy rozpoczeciu badar przesiewowych nie wystepuja objawy
choroby, wazne jest przekazanie informacji o nastepstwach
rozpoznania, wiazacych sie z ubezpieczeniem na zycie,
renta, zatrudnieniem, uprawianiem sportu i zdolnoscia do
wychowywania dzieci i adopcji, zanim zostang oni zbadani.

6.4.1. Rodziny, w ktorych okreslono rodzaj mutacji
odpowiedzialnej za chorobe

Kiedy u pacjenta zostaje zidentyfikowana mutacja
genetyczna odpowiedzialna za chorobe, u jego/jej krew-
nych nalezy najpierw przeprowadzi¢ badania genetyczne,
a dopiero potem ocene kliniczna, jesli sa nosicielami tej
samej mutagji (ryc. 4).

Na podstawie ekonomicznych modeli decyzyjnych
poréwnano koszty—efektywnos¢ przesiewowych badan mo-
lekularnych i badan klinicznych i wykazano, ze potaczenie
badan genetycznych i klinicznych pozwala zidentyfikowac
wiecej os6b obcigzonych ryzykiem rozwoju choroby i umoz-
liwia wylaczenie wiekszej liczby os6b z dalszej obserwacji

Zalecenia dotyczace diagnostyki genetycznej i klinicznej u dorostych krewnych pacjentéw

Zalecenia

Poziom® | Pismiennictwo¢

dzajacym test udzieleniu porady genetycznej

U dorostych krewnych pierwszego stopnia pacjentow z okreslong mutacjg powodujacg chorobe
zaleca sie wykonanie przesiewowych kaskadowych badan genetycznych po wczedniejszym, poprze-

[24, 175,
178-180]

na mutacje odpowiedzialng za chorobe

Badanie kliniczne obejmujace wykonanie EKG, echokardiografie oraz dtugoterminowg obserwacje
zaleca sie u krewnych pierwszego stopnia, u ktérych stwierdzono te sama co u probanda® okreslo-

waznych danych w rodzinie

Krewnych pierwszego stopnia, u ktérych nie stwierdzono tej samej mutacji powodujgcej chorobe,
co u probanda® powinno sie zwolni¢ z dalszej obserwacdji, ale nalezy ich poinformowac o koniecz-
nosci ponownej oceny w przypadku wystapienia objawéw albo wystapienia nowych, klinicznie

[34, 185,
186, 189]

wosci niespetniajgcych kryteriow rozpoznania

Kiedy u probanda® nie stwierdzono okreslonej mutacji genetycznej lub nie wykonywano badan ge- lla
netycznych, u dorostych krewnych pierwszego stopnia nalezy rozwazy¢ ocene kliniczng i wykonanie
EKG. Badania nalezy powtarzac co 2-5 lat (lub 6-12 mies. w przypadku wystapienia nieprawidfo-

[168, 185,
187, 188]

EKG — elektrokardiogram

*Klasa zalecen

5Poziom wiarygodnosci danych
Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

dProband — zazwyczaj pierwsza osoba w rodzinie, u ktérej zdiagnozowano chorobe
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Badanie genetyczne

-
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o nieokreslonym/
/niepewnym znaczeniu
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Jesli to mozliwe, wykonaj
analize segregacyjna

A
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Brak mutacji

N
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- v
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Powtdrne badania
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Rycina 4. Algorytm badan genetycznych i klinicznych badan przesiewowych u probanda i jego krewnych; HCM — kardiomiopatia przero-
stowa; Kaskadowe badania przesiewowe — badania przesiewowe krewnych pierwszego stopnia pacjentow z rozpoznaniem HCM

[185, 186]. Z tego powodu kaskadowe badania genetyczne
nalezy zaproponowac wszystkim krewnym probanda, u kt6-
rego zidentyfikowano mutacje. W przypadku braku mutagji,
krewny zostaje wytaczony z badar klinicznych, ale nalezy go
poinformowac o koniecznosci ponownej oceny, jedli pojawia
sie objawy lub w rodzinie ujawnia sie jakies nowe wazne
dane kliniczne. Inny sposéb postepowania mozna rozwazac
u dzieci, biorac pod uwage problem zgody oraz odlegte na-
stepstwa dodatniego testu genetycznego. Na prosbe rodzicow
lub prawnych opiekunéw ocena kliniczna moze poprzedzac
lub zastapi¢ badanie genetyczne, jesli uwaza sie, ze lezy to
w najlepiej pojmowanym interesie dziecka.

6.4.2. Rodziny, w ktorych nie okreslono rodzaju
mutacji odpowiedzialnej za chorobe

Jesli u probanda nie wykonano badan genetycznych lub
tez nie udafo sie zidentyfikowa¢ okreslonej mutacji czy tez
stwierdzono jeden z kilku wariantéw genetycznych o nie-
pewnym znaczeniu klinicznym, wéwczas dorostym krewnym
pierwszego stopnia nalezy zaproponowac przesiewowe
badanie kliniczne w postaci EKG oraz badania echokardio-
graficznego (ryc. 4) [168, 185, 187, 188].

Nalezy podkresli¢, ze zjawisko zaleznej od wieku pene-
tracji genu oznacza, ze prawidtowy wynik oceny klinicznej
nie wyklucza mozliwosci rozwoju choroby w przysziosci;
dlatego krewnym pierwszego stopnia nalezy proponowac
systematyczna obserwacje [168].

Czestos¢ powtarzanych badahn w przypadku braku
rozpoznania genetycznego zalezy od wieku i przebiegu kar-
diomiopatii w obrebie rodziny (np. wystepowanie licznych
i wezesnych przypadkéw SCD) oraz czynnego uprawiania
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sportu wyczynowego. Osoby, u ktorych stwierdza sie cechy
kliniczne niespetniajace kryteriéw rozpoznania, ale odpowia-
dajace wezesnemu stadium choroby, nalezy wstepnie ocenia¢
co 6-12 miesiecy, a jesli zmiany nie nasilaja sie — rzadziej.
Krewnych os6b z HCM, ktérzy zgtaszaja nowe objawy sercowo-
-naczyniowe nalezy podda¢ bezzwlocznie ponownej ocenie.

6.5. KLINICZNE I GENETYCZNE BADANIA
PRZESIEWOWE DZIECI

Wykonujac badania genetyczne i kliniczne u dzieci,
nalezy sie kierowac¢ dobrem dziecka zgodnie z miedzynarodo-
wymi standardami dobrej praktyki [190-192]. Potencjalne ko-
rzysci z badan przesiewowych w dzieciristwie to zmniejszenie
stopnia niepewnosci i leku, psychologiczne dostosowanie sie,
mozliwos¢ realistycznych planéw zyciowych oraz celowany
nadzoér kliniczny. Potencjalne szkody obejmuja zwiekszona
niepewnos¢, jesli nie udaje sie przewidzie¢ specyficznego
fenotypu, zmiane postrzegania wiasnej osoby, znieksztafcenie
postrzegania dziecka przez rodzicéw oraz inne odpowiedzial-
ne za nie osoby doroste, jak nauczyciele, zwiekszone poczucie
leku i winy oraz zmiana perspektyw zyciowych.

Nalezy przyjac ogélna zasade, ze u dzieci powinno sie wy-
konywa¢ badania genetyczne i kliniczne, jesli wynik ma wplyw
na postepowanie, styl zycia i dalsza obserwacje kliniczna.

Dysponujemy ograniczong iloscig danych z klinicznych
badan prospektywnych u dzieci, jednak na podstawie wia-
rygodnych dowodéw sugeruije sie, ze u dzieci bez objawéw
klinicznych powazne incydenty sercowe przed okresem
dojrzewania wystepuja rzadko [189]. Cztonkowie komitetu
przygotowujacego aktualne wytyczne zgodnie uwazaja, ze
genetyczne i kliniczne badania przesiewowe nalezy rozwa-
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Zalecenia dotyczace genetycznych i klinicznych badan przesiewowych u dzieci

PiSmiennictwo*
[168, 190, 192]

Poziom®

Zalecenia Klasa?

U dzieci pacjentow z okreslonym typem mutacji powodujacej chorobe nalezy rozwazy¢ wykonanie lla
badan genetycznych — po poprzedzajgcym badanie udzieleniu porady genetycznej — jesli dziecko
ma co najmniej 10 lat, a badanie zostanie przeprowadzone zgodnie z miedzynarodowymi wytycz-
nymi dotyczacymi badan genetycznych u dzieci

U dzieci w wieku co najmniej 10 lat, bedacych krewnymi pierwszego stopnia, ktorych status ge- lla [168]
netyczny nie zostat okreslony mozna rozwazy¢ ocene kliniczng za pomoca elektrokardiografii oraz

echokardiografii, wykonywanych co 1-2 lata w wieku 10-20 lat, a nastepnie co 2-5 lat

Na prosbe rodzica(éw) lub prawnego opiekuna(éw) ocena kliniczna moze poprzedza¢ lub by¢ za- Ilb
stapiona przez badanie genetyczne po uprzednim udzieleniu porad genetycznych przez doswiad-
czonego lekarza i w zgodzie z najlepiej pojmowanym dobrem dziecka

U dzieci bedacych krewnymi pierwszego stopnia osoby chorej mozna rozwazy¢ badania genetycz- b [168]
ne przed ukonczeniem 10. roku zycia, jesli w wywiadzie rodzinnym stwierdza sie wystepowanie

groznych incydentéw sercowych w dziecinstwie lub wczesny poczatek choroby albo tez u dziecka

rodzaje aktywnosci fizycznej

wystepujg objawy ze strony uktadu krazenia czy tez podejmuje ono szczegdlnie wymagajace

*Klasa zalecen
PPoziom wiarygodnosci danych
Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

za¢ u dzieci powyzej 10. roku zycia. Kliniczne i genetyczne
badania u mtodszych dzieci moga by¢ stosowne w rodzinach,
w ktorych wystepuja postaci choroby o wezesnym poczatku
(np. choroby zwiagzane z mutacjami genéw szlaku MAPK,
wrodzone zaburzenia metaboliczne oraz wielokrotne muta-
cje genéw biatek sarkomeru), kiedy w wywiadzie rodzinnym
stwierdza sie incydenty sercowe w dziecifistwie oraz u bada-
nych dzieci, u ktérych wystepuja objawy sercowe lub uczest-
niczacych w zajeciach szczegélnie wyczerpujacych fizycznie.

6.6. OBSERWACJA NOSICIELI MUTAC]I
BEZ FENOTYPU CHOROBY

Whyniki wstepnych badan nie sugeruja, ze dtugotermi-
nowa obserwacja kliniczna i badania genetyczne u dzieci
i dorostych obcigzonych ryzykiem rozwoju HCM wiaza sie
z powaznymi niekorzystnymi nastepstwami psychologicznymi,
jesli sa prowadzone w specjalistycznych oérodkach [189]. Dys-
ponujemy bardzo skapymi danymi na temat historii naturalnej
choroby u oséb, ktére sg nosicielami mutacji powodujacej
HCM, ale bez fenotypu choroby, ale jednak ostatnie wyniki
badarn sugeruja tagodny przebieg kliniczny u wiekszosci bez-
objawowych nosicieli mutacji [189, 193].

tagodne morfologiczne i czynnosciowe nieprawidtowosci
maja niepewne, ale prawdopodobnie w wiekszosci przypad-
kéw niewielkie znaczenie kliniczne [194-196].

Jesli nie wystepuja cechy przerostu komory, rzadko do-
chodzi do SCD, a opisywane izolowane przypadki dotycza
gléwnie pacjentéw z mutacjami genu troponiny T [27, 28,
197, 198]. Wyniki badai poréwnawczych sugeruja zalezny
od wieku wzrost penetracji genu [30, 189, 199-201], co
powoduje, ze odsetek bezobjawowych nosicieli, u ktérych
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Zalecenia dotyczace obserwacji nosicieli mutacji bez feno-
typu choroby

X X Pismien-
Zalecenia Klasa® | Poziom® i
nictwo*
U nosicieli okreslonej mutagji, Ilb [202]

u ktérych nie wystepuja cechy
ekspresji choroby mozna zezwo-
li¢ na podejmowanie aktywnosci
sportowej, biorac pod uwage typ
stwierdzanej mutacji oraz rodzaj
uprawianego sportu i wyniki
regularnie powtarzanych badan
ukfadu krazenia

*Klasa zalecen
bPoziom wiarygodnosci danych
Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

z czasem rozwija sie obraz kardiomiopatii, wzrasta wraz
z wiekiem. Dlatego tez zaleca sie szczegélng uwage w dtugo-
terminowej obserwacji zdrowych nosicieli mutacji. Nosiciele
mutagji, u ktérych nie obserwuje sie zmian w EKG i badaniu
echokardiograficznym, ktérzy chca wyczynowo uprawiac
sport, powinni by¢ traktowani indywidualnie w zaleznosci
od obowiazujacych przepiséw prawnych, typu stwierdzonej
mutacji oraz rodzaju aktywnosci sportowej [202].

6.7. PRZEDIMPLANTACY]JNE I PRENATALNE
BADANIA GENETYCZNE
(Patrz takze punkt 11.4)
Diagnostyke prenatalna nalezy przeprowadzac na poczat-
ku ciazy, badajac prébki z naktucia kosmoéwki lub amniocen-
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tezy, ale w niektérych krajach europejskich procedura ta nie
jest prawnie dozwolona, a w innych ograniczona do cigzkich
i nieuleczalnych schorzen. Biorac pod uwage réznorodnos¢
fenotypowej ekspresji HCM i czesto tagodnej historii natural-
nej, diagnostyke prenatalna w kierunku HCM rzadko mozna
uznac za uzasadniong [168, 203]. Dyskutuije sie alternatywne
wobec badan prenatalnych metody postepowania, takie jak
adopcja, sztuczne zaptodnienie za pomoca gamet dawcow
i przedimplantacyjna diagnostyke genetyczng [168]. Nie
zaleca sie echokardiografii pfodowej w celu wykrycia wcze-
snych przypadkéw choroby, poniewaz prawdopodobiefstwo
wystapienia zmian w sercu ptodu, z wyjatkiem nielicznych
zaburzen metabolicznych i zespotéw wad wrodzonych, jest
bardzo niskie.

7. Zapewnienie opieki

Okreslenie kardiomiopatia przerostowa obejmuje sze-
rokie spektrum réznych wrodzonych i nabytych schorzen.
W konsekwencji tego rozpoznanie i postepowanie z chorymi
z HCM wymaga szerokiej gamy umiejetnosci i kompetencji.
W niektorych systemach opieki zdrowotnej obowiazuje model
,piasty i szprychy” — w ktérym specjalistyczne procedury
wykonywane sa w kilku osrodkach centralnych, natomiast

Zalecenia dotyczace dostarczanej opieki

i Pismien-
Zalecenia i
nictwo*

Zaleca sie, aby osoby, u ktérych
nie ustalono pewnego rozpo-
znania, pacjentéw z powaznymi
objawami klinicznymi oraz
zwiekszonym ryzykiem powikfan
zwigzanych z chorobg kierowac
do osrodkéw specjalistycznych
w celu dalszych badan i okresle-
nia sposobu postepowania

Niezaleznie od wystepujacych
objawow zaleca sie regularna
kliniczng ocene pacjentow

— a w razie potrzeby réwniez ich
krewnych pierwszego stopnia

We wszystkich przypadkach
kardiomiopatii przerostowej
klinicysta powinien rozwazy¢
ocene pacjenta w osrodku przez
wielodyscyplinarny zespét, spe-
cjalizujacy sie w rozpoznawaniu,
badaniach genetycznych, straty-
fikacji ryzyka oraz postepowaniu
w chorobach miesnia sercowego

*Klasa zalecen
bPoziom wiarygodnosci danych
Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia
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aspekty opieki wymagajace mniej specjalistycznych umie-
jetnosci zapewniaja regionalne oérodki kardiologiczne — co
wydaje sie najbardziej efektywnym sposobem zapewnienia
koniecznej jakosci opieki [148, 204]. W innych systemach
bardziej praktyczny moze sie okaza¢ mniej scentralizowa-
ny sposob podejscia. Niezaleznie od rodzaju stosowanego
modelu opieki, postepowanie u wszystkich pacjentéw i ich
rodzin powinno spetnia¢ te same, uznane na catym Swie-
cie standardy.

Mimo ze zadaniem tej grupy roboczej nie jest szczegdto-
we przedstawienie systeméw opieki zdrowotnej u pacjentéw
z HCM, przestrzeganie standardow opieki zdrowotnej stanowi
podstawe efektywnego wprowadzenia przedstawianych
wytycznych.

7.1. EDUKACJA I SZKOLENIE

Wraz z rozwojem wiedzy i wieksza Swiadomoscia
spoteczng o wrodzonych chorobach serca, rosnie zapotrze-
bowanie na specjalistow zajmujacych sie kardiomiopatiami.
Towarzystwa kardiologiczne i instytucje opieki zdrowotnej
w poszczeg6lnych krajach powinny dofozy¢ staran i podja¢
odpowiednie dziatania, aby sprosta¢ tym potrzebom oraz
zapewni¢ wystarczajace mozliwosci edukacyjne w celu osig-
gniecia i utrzymania na wiasciwym poziomie kompetengji
wszystkich profesjonalnych grup zaangazowanych w opieke
nad pacjentami z HCM. Krajowe i miedzynarodowe towa-
rzystwa powinny réwniez stworzy¢ rejestry i sieci opieki dla
pacjentéw z kardiomiopatiami.

8. Ocena objawow

Wiekszos¢ pacjentéw z HCM czuje sie dobrze i prowadzi
normalny tryb Zycia, ale u niektérych, czesto wiele lat po
stwierdzeniu w EKG lub badaniu echokardiograficznym cech
LVH, pojawiaja sie objawy kliniczne. U niemowlat i matych
dzieci objawami niewydolnosci serca sa tachypnoe, trudnosci
w karmieniu, nadmierne pocenie sie, nieprawidtowy rozwoj
i wzrost. Starsze dzieci, nastolatki i dorosli skarza sie na
zmeczenie, duszno$¢, jak réwniez bol w klatce piersiowej,
kofatania serca i omdlenia. Zazwyczaj do stwierdzenia naj-
bardziej prawdopodobnej przyczyny objawéw wystarczaja
badanie echokardiograficzne metoda 2D i monitorowanie do-
plerowskie oraz ambulatoryjne monitorowanie EKG. Czescia
rutynowej oceny wszystkich objawowych pacjentéw powinno
by¢ oszacowanie LVOTO, jak przedstawiono to w punkcie 5.4.

8.1. BOL W KLATCE PIERSIOWE]J

Wielu pacjentéw skarzy sie na bol w klatce piersiowej
podczas wysitku lub w spoczynku. B6l moze nastepowac po
spozyciu obfitego positku lub alkoholu [205-207]. Wsr6d
przyczyn bélu w klatce piersiowej mozna wymieni¢ nie-
dokrwienie miesnia sercowego na skutek zaburzer funkgji
mikrokrazenia, zwiekszone obciazenie $ciany LV lub LVOTO.
Za wystapienie bolu w klatce piersiowej moga odpowiadac
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Zalecenia dotyczace badania koronarograficznego

Pismien-

Zalecenia .
nictwo*

Inwazyjne badanie koronaro-
graficzne zaleca sie u dorostych
pacjentdw, po przebytym nagtym
zatrzymaniu krazenia, u pacjen-
téw z utrwalonymi komorowymi
zaburzeniami rytmu serca oraz
chorych z nasilonymi dolegliwo-
$ciami dtawicowymi (stabilna
dtawica piersiowa co najmniej

w Il klasie CCS)

Inwazyjne badanie koronaro-
graficzne lub koronarografie CT
nalezy rozwazy¢ u pacjentdéw

z typowymi wysitkowymi bélami
dtawicowymi (w klasie CCS < III),
z posrednim prawdopodobien-
stwem miazdzycy tetnic wienco-
wych okre$lonym na podstawie
wieku, pfici oraz czynnikéw ryzyka
miazdzycy lub po wczesniejszej
rewaskularyzacji wiencowej

U wszystkich pacjen-

téw > 40. roku zycia, niezalez-
nie od zgtaszanych typowych
wysitkowych objawdw dtawico-
wych, nalezy rozwazy¢ inwazyjne
badanie koronarograficzne lub
CT koronarografie przed zabie-
giem redukgji grubosci przegrody
miedzykomorowe;j

CT — tomografia komputerowa; CCS — Canadian Cardiovascular Society
*Klasa zalecen

®Poziom wiarygodnosci danych

Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

rowniez wrodzone anomalie tetnic wieficowych, w tym
srodmiesniowy przebieg gatezi zstepujacej lewej tetnicy
wienicowej lub miazdzyca tetnic wieficowych [208]. Czesto
obserwuije sie ucisk na nasierdziowe i $rédscienne naczynia
wienicowe podczas skurczu, jednak nie wydaje sie, aby miato
to znaczenie kliniczne [209-211].

Nieprawidtowosci stwierdzane w spoczynkowym EKG
oraz wysoka czesto$¢ wystepowania zaburzen perfuzji
w badaniu izotopowym lub CMR ograniczaja wartos¢ wy-
mienionych metod diagnostycznych w réznicowaniu istotnej
choroby wiericowej od innych przyczyn bélu w klatce pier-
siowej i okreslaniu prawdopodobiefistwa choroby wieficowej
u pacjentow z HCM [212-217]. U pacjentéw z typowymi
dolegliwosciami dtawicowymi podczas wysitku nalezy rozwa-
zy¢ inwazyjne badanie koronarograficzne lub koronarografie
metoda CT w zaleznosci od objawdw, wieku, ptci i czynnikow
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ryzyka miazdzycy, zgodnie z obowiazujacymi wytycznymi
ESC [159, 218]. Zaleca sie angiografie tetnic wieficowych
u dorostych pacjentéw, ktérzy przebyli nagfe zatrzymanie
krazenia, pacjentéw z utrwalonym VT i pacjentéw objawo-
wych po przebytych wczesniej interwencjach na naczyniach
wiericowych [219]. Koronarografie metoda inwazyjna lub
tomograficzna nalezy rozwazy¢ przed zabiegiem redukgji
grubosci przegrody miedzykomorowej u wszystkich pacjen-
tow powyzej 40. roku zycia, niezaleznie od wystepowania
typowych objawéw dfawicowych.

8.2. NIEWYDOLNOSC SERCA

U pacjentéw z HCM czesto wystepuja objawy niewydol-
nosci serca, ale profil kliniczny zaawansowanej niewydolnosci
serca rézni si¢ u poszczegélnych chorych. U niektérych
objawy niewydolnosci serca wynikaja z zaburzeri funkgji
rozkurczowej z zachowana EF i niepowiekszona LV, u innych
objawy wynikaja z zaburzen funkgji skurczowej LV lub LVOTO
(z obecnoscia niedomykalnosci mitralnej lub bez niej) [222].
Migotanie przedsionkéw (AF) moze skomplikowa¢ kazdy
z tych scenariuszy i przyczyniac sie do zaostrzenia objawow
[223]. Rozpoznanie zréznicowanej patofizjologii niewydolno-
Sci serca u chorych z HCM odgrywa istotng role, poniewaz
wplywa na spos6b postepowania.

U wiekszosci pacjentéw, przez cafe zycie postepuje
proces niekorzystnej przebudowy serca, charakteryzujacy sie
zwtbknieniem migsnia sercowego i zmniejszeniem grubosci
Scian [222, 224, 225]. We wczesnych stadiach zaawansowania
tego procesu czesto nie wystepuja objawy choroby, a wyniki
tradycyjnych, nieinwazyjnych badan czynnosci serca mieszcza
sie w granicach normy. W miare postepu choroby obserwuje
sie pogorszenie czynnosci rozkurczowej i skurczowej serca,
zwigzane z tagodnym do umiarkowanego powiekszeniem LV,
zmniejszeniem grubosci Sciany LV oraz obnizeniem EF (cza-
sem opisywanym jako ,wypalenie” lub faza hipokinetycznej
rozstrzeni) lub ciezka niewydolno$¢ rozkurczowa zwiazana
ze znacznym powiekszeniem przedsionkéw z niewielkim
powiekszeniem LV lub prawidiowa wielkoscig LV (fenotyp
restrykcyjny) [222]. W zaawansowanych postaciach choroby
czesto wystepuje niedomykalno$¢ mitralna i tréjdzielna oraz
umiarkowane do ciezkiego nadcisnienie ptucne [226].

U pacjentéw z HCM rzadko dochodzi do wystapienia
objawow ostrej niewydolnosci serca, ale moze mie¢ to miejsce
na skutek zaburzen rytmu serca [AF, czestoskurcz nadkomoro-
wy (SVT) lub utrwalony VT], ostrej niedomykalnosci mitralnej
(np. wywotanej peknieciem nici $ciegnistej lub infekcyjnym
zapaleniem wsierdzia), niedokrwieniem miesnia sercowego
lub zawatem serca oraz choroba wspdfistniejaca (np. niedo-
krwistocia lub nadczynnoscia tarczycy).

8.2.1. Inwazyjna ocena cisnien
W rutynowej ocenie czynnosci serca nieinwazyjne bada-
nia obrazowe w znacznym stopniu zastapily cewnikowanie
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Zalecenia dotyczace inwazyjnych badan hemodynamicznych

Zalecenia dotyczace badania spiroergometrycznego

X PisSmien-
Zalecenia .
nictwo*

X PisSmien-
Zalecenia .
nictwo*

[227-
-229]

Cewnikowanie serca — w celu
oceny czynnosci prawej i lewej
czesci serca oraz oporu tetnic
ptucnych — zaleca sie u pa-
cjentow bedacych kandydatami
do przeszczepienia serca lub
mechanicznego wspomagania
krazenia

U pacjentéw z objawami klinicz-
nymi, u ktorych wyniki niein-
wazyjnych badan obrazowych
serca nie pozwalajg na wiasciwa
ocene, mozna rozwazy¢ cew-
nikowanie prawej i lewej czesci
serca w celu oceny zaawansowa-
nia LVOTO oraz pomiaru ci$nien
napetniania lewej komory

LVOTO — zwezenie drogi odptywu lewej komory
*Klasa zalecen

°Poziom wiarygodnosci danych

Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

serca. Inwazyjne pomiary ci$niefi wewnatrzsercowych mozna
uzna¢ za wskazane, jesli wyniki nieinwazyjnych badar ob-
razowych nie wystarczaja do oceny zaawansowania LVOTO
oraz kiedy planuje sie leczenie inwazyjne (np. wady zastaw-
kowej) lub przeszczepienie serca [227].

8.2.2. Ocena wydolnosci sercowo-plucnej

Ocena wydolnosci sercowo-ptucnej z jednoczesna ana-
liza wymiany gazéw oddechowych wykonywana w doswiad-
czonych pracowniach dostarcza obiektywnych informagji
dotyczacych zawansowania i mechanizméw funkcjonalnego
ograniczenia wydolnosci fizycznej. Moze by¢ pomocna
w réznicowaniu HCM i fizjologicznego przerostu miesnia
sercowego u sportowcéw oraz moze dostarczy¢ wskazéwek
diagnostycznych w postaci zmniejszenia szczytowego zuzy-
cia tlenu oraz obnizenia progu anaerobowego u pacjentéw
z chorobami metabolicznymi [231, 232]. Przy dostepnosci
badania spiroergometrycznego, ocene wydolnosci serco-
wo-ptucnej wraz z jednoczasowa analiza wymiany gazéw
oddechowych nalezy rozwazy¢ we wstepnej fazie oceny
klinicznej, w przypadku narastania objawéw oraz kiedy pla-
nuje sie inwazyjny zabieg redukcji gradientu drogi odptywu
LV [233-235]. U wszystkich pacjentéw, u ktérych rozwaza sie
przeszczep serca zaleca sie wykonanie spiroergometrycznego
testu sercowo-ptucnego [227].

Przy braku dostepnosci badania spiroergometrycznego,
mozna wykorzystac tradycyjne badanie na biezni ruchowej
z jednoczesng oceng EKG. Niezaleznie od metody badania

www.kardiologiapolska.pl

Badanie spiroergometryczne

z jednoczesna analiza gazéw
oddechowych zaleca sie u pacjen-
téw z nasilonymi objawami kli-
nicznymi, zaburzeniami czynnosci
skurczowej i/lub rozkurczowej
lewej komory ocenianych jak kan-
dydaci do przeszczepienia serca
lub zastosowania urzadzen do
mechanicznego wsparcia uktadu

krazenia

(233,
235-237]

Niezaleznie od objawdw badanie
spiroergometryczne z jednocze-
sng analiza gazéw oddecho-
wych (lub w przypadku jego
niedostepnosci standardowe
badanie wysitkowe na biezni lub
cykloergometrze) nalezy rozwazyc
w celu oceny zaawansowania

i mechanizmu uposledzonej
tolerancji wysitku oraz zmian
skurczowego cisnienia tetniczego
w trakcie wysitku

Badanie spiroergometryczne lla
z jednoczesng analiza gazéw
oddechowych (lub w przypadku
jego niedostepnosci standardowe
badanie wysitkowe na biezni lub
cykloergometrze) nalezy rozwazyc
u objawowych pacjentéw pod-
dawanych alkoholowej ablacji
przegrody lub miektomii w celu
oceny zaawansowania uposledzo-

nej tolerangji wysitku

*Klasa zalecen
PPoziom wiarygodnosci danych
Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

wysitkowego zaleca sie ocene cidnienia tetniczego podczas
wysitku za pomoca tradycyjnego sfingomanometru, co moze
dostarczy¢ informacji prognostycznych (patrz punkt 9.5)
[236, 237].

8.3. OMDLENIA

Wsréd przyczyn omdlen u pacjentéw z HCM mozna
wymieni¢ hipowolemie, catkowity blok AV [239], chorobe
wezla zatokowego [239], utrwalony VT, LVOTO [240] oraz
nieprawidfowe odruchy naczyniowe [237, 241, 242]. Czasami
omdlenie moga wywota¢ arytmie przedsionkowe z szybka
czynnodcig komor, szczegdlnie u pacjentéw z zachowana
funkcja przedsionkéw i wysokim cisnieniem napetniania [223].

1077



Perry M. Elliott et al.

Zalecenia dotyczace oceny omdlen

Zalecenia dotyczace kotatan serca

X PisSmien-
Zalecenia .
nictwo*

X PisSmien-
Zalecenia .
nictwo*

U pacjentdw, u ktérych wystapito

[243]
niewyjasnione omdlenie zaleca
sie wykonanie 12-odprowadze-
niowego EKG, préby wysitkowej,
badania echokardiograficznego
w spoczynku i podczas wysitku
metoda 2D i przy uzyciu badania
doplerowskiego oraz 48-go-
dzinnego monitorowania EKG
metoda Holtera w celu zidentyfi-
kowania przyczyny objawdw

U pacjentéw z nawracajgcymi
epizodami niewyjasnionych
omdlen, obcigzonym niskim
ryzykiem SCD nalezy rozwazy¢
wszczepienie ILR

2D — dwuwymiarowa; EKG — elektrokardiogram; ILR — wszczepialny
rejestrator petlowy; SCD — nagty zgon sercowy

*Klasa zalecen

PPoziom wiarygodnosci danych

Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

U pacjenta z HCM moze wystepowac wiecej niz jedna przy-
czyna utraty przytomnosci, w tym réwniez choroby wspdfist-
niejace, takie jak padaczka lub cukrzyca [243].

Omdlenie na skutek dtugotrwatej pozycji stojacej w dusz-
nym pomieszczeniu lub w okresie popositkowym sugeruje
neurogenng (odruchowa) przyczyne omdlenia, szczegélnie
jesli wspdtistnieje z nudnosciami i wymiotami. Omdlenie
podczas wysitku lub poprzedzone bezposrednio uczuciem
kofatania serca lub bolem w klatce piersiowej sugeruje me-
chanizm kardiogenny [243]. U pacjentdéw z nawracajacymi
omdleniami wysitkowymi powtarzajacymi sie w podobnych
sytuacjach — na przyktad podczas szybkiego poruszania
sie pod gore lub forsownych wysitkéw — nalezy wykluczy¢
indukowane LVOTO [85]. Czestoskurcze komorowe stano-
wia rzadka przyczyne omdlen, ale nalezy podejrzewac ich
wystepowanie w przypadku utrat przytomnosci bez objawdw
przepowiadajacych, szczeg6lnie wystepujacych w spoczynku
lub przy niewielkim wysitku fizycznym.

Niewyjasnione omdlenia o podtozu innym niz odru-
chowe stanowia czynnik ryzyka SCD [99, 244-248], szcze-
golnie jesli wystepuja u mtodych pacjentéw w niewielkim
odstepie czasowym od postawienia rozpoznania [99].
U chorych, u ktérych obserwuje sie inne czynniki wska-
zujace na wysokie ryzyko SCD, wlasciwe moze okazac sie
profilaktyczne wszczepienie kardiowertera—defibrylatora
(ICD), nawet jesli mechanizm omdlenia nie zostal wyja-
$niony po ukonczeniu peifnej diagnostyki. Ze wzgledu na
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U pacjentdw, u ktdrych czesto [250, 253]
wystepujg napadowe kotatania
serca lub majg one charakter
utrwalony, zaleca sie 48-godzin-
ne ambulatoryjne monitoro-
wanie EKG w celu identyfikagji

prawdopodobnej przyczyny

U pacjentéw z czesto nawracaja-
cymi kotataniami serca, ktorych
przyczyny nie udato sie wyjasni¢
poprzez przedtuzone monito-
rowanie EKG mozna rozwazyc

wszczepienie ILR

EKG — elektrokardiogram; ILR — wszczepialny rejestrator petlowy
*Klasa zalecen

bPoziom wiarygodnosci danych

Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

fakt, ze omdlenia moga wystepowac w innym mechanizmie
niz komorowe zaburzenia rytmu, utraty przytomnosci
moga nawracac réwniez po wszczepieniu ICD.

U pacjentéw z omdleniami nalezy wykona¢ 12-odpro-
wadzeniowe EKG, standardowe badanie wysitkowe oraz
48-godzinne monitorowanie EKG metodg Holtera, a jesli
stwierdza sie cechy bradyarytmii, nalezy zastosowac leczenie
elektrostymulacja stafa zgodnie z aktualnymi wytycznymi ESC
[249]. Nalezy rozwazy¢ wysitkowe badanie echokardiogra-
ficzne, szczegblnie u pacjentéw z omdleniami wysitkowymi
lub zaleznymi od pozycji ciata, w celu wykrycia utajonego
LVOTO [85]. U pacjentéw z nawracajacymi epizodami nie-
wyjasnionych omdler, o niskim ryzyku SCD nalezy rozwazy¢
wszczepienie rejestratora petlowego (ILR) [249, 250]. Opubli-
kowano niewiele danych dotyczacych testu pochyleniowego
u pacjentéw z HCM, ale wyniki badan wskazuja, ze ze wzgle-
du na duzy odsetek dodatnich wynikéw u pacjentéw bez
wywiadu omdlef test nie znajduje zastosowania w rutynowej
ocenie, jesli nie wystepuja objawy sugerujace tfo odruchowe
[243, 251, 252].

8.4. KOLATANIA SERCA

Wielu pacjentéw z HCM odczuwa kofatania serca [165,
246], ktére sa wyrazem skurczy dodatkowych spowodowa-
nych przez ekstrasystolie komorowa. Epizody kofatania serca
trwajacego diuzej niz kilka minut czesto wynikaja z nadko-
morowych zaburzeri rytmu serca. U pacjentéw z czesto wy-
stepujacymi kofataniami serca nalezy wykona¢ 48-godzinne
monitorowanie EKG metodg Holtera [250, 253]. Jesli nie
udaje sie zidentyfikowac przyczyny objawéw, nalezy rozwazy¢
wszczepienie ILR [250].
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8.5. ROLA BADANIA ELEKTROFIZJOLOGICZNEGO

Nie zaleca si¢ rutynowego wykonywania badania
elektrofizjologicznego (EPS) u pacjentéw z omdleniami lub
objawami sugerujacymi zaburzenia rytmu serca. Wskazania
do EPS istnieja u chorych z uporczywymi lub nawracajacymi
nadkomorowymi zaburzeniami rytmu serca (AF, czestoskurcz
przedsionkowy, czestoskurcz nawrotny z tacza AV, czestoskur-
cze zalezne od obecnosci drogi dodatkowej) oraz u pacjen-
tow, u ktérych na podstawie innych badan nieinwazyjnych
podejrzewa sie chorobe wezta zatokowego lub blok AV [249,
254]. Badanie elektrofizjologiczne nalezy réwniez wykonac
u chorych z cechami preekscytacji komor, w celu identyfikacji
substratu arytmii potencjalnie poddajacego sie ablacji [255].
Inwazyjne badanie EP mozna rozwazy¢ u wybranych cho-
rych z udokumentowanym, objawowym, monomorficznym,

Zalecenia dotyczace badania elektrofizjologicznego

Poziom® Pismien-
oziom

Klasa?

Zalecenia i
nictwo*

[249,
254, 255]

Inwazyjne badanie elektrofizjo-
logiczne zaleca sie u pacjentow
z udokumentowanymi przetrwa-
tymi lub nawracajacymi nadko-
morowymi zaburzeniami rytmu
serca (trzepotanie przedsionkdw,
czestoskurcz przedsionkowy,
nawrotny czestoskurcz z tacza
przedsionkowo-komorowego,
czestoskurcze zalezne od drogi
dodatkowej) oraz pacjentdw

z cechami preekscytacji w celu
zidentyfikowania i leczenia
substratu arytmii poddajgcego
sie ablacji

[256,
257]

Inwazyjne badanie elektrofi-
zjologiczne mozna rozwazy¢

u wybranych pacjentéw z udo-
kumentowanym, objawowym,
monomorficznym, utrwalonym
(> 30 s) czestoskurczem komo-
rowym w celu zidentyfikowania
i leczenia substratu arytmii

poddajacego sie ablagji

Nie zaleca sie wykonywania
inwazyjnego badania elektrofi-
zjologicznego z programowang
stymulacja komér w celu stra-
tyfikacji ryzyka nagtego zgonu
sercowego

*Klasa zalecen
bPoziom wiarygodnosci danych
Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia
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utrwalonym (> 30s) VT w celu identyfikacji substratu arytmii
i potencjalnej ablacji [256, 257].

9. Postepowanie w przypadku
wystapienia objawow
lub powiktan

Poniewaz jak dotad nie przeprowadzono duzych ran-
domizowanych badan [2], leczenie farmakologiczne HCM
prowadzi sie na podstawie wiedzy empirycznej, majac na
celu poprawe wydolnosci funkcjonalnej, ztagodzenie obja-
woOw oraz zapobieganie rozwojowi choroby. U pacjentow
objawowych z LVOTO celem leczenia jest zmniejszenie
nasilenie objawow klinicznych poprzez zastosowanie lekow,
interwengji chirurgicznej, ablacji alkoholowej lub stymulacji
serca. Terapia pacjentéw objawowych bez LVOTO polega na
podjeciu odpowiednich dziatan w przypadku wystapienia
zaburzer rytmu serca, obnizaniu ci$nienia napefniania LV
oraz leczeniu diawicy piersiowej. Pacjenci z postepujacymi
zaburzeniami czynnosci skurczowej oraz rozkurczowej serca
i objawami opornymi na leczenie, moga sta¢ sie kandydatami
do przeszczepienia serca.

9.1. ZWEZENIE DROGI ODPEYWU

LEWE] KOMORY

Tradycyjnie, LVOTO definiuje sie jako chwilowy
szczytowy gradient drogi odptywu LV mierzony przy uzy-
ciu obrazowania doplerowskiego > 30 mm Hg, a za prég
kwalifikujacy do leczenia inwazyjnego uwaza sie zwykle
warto$¢ > 50 mm Hg.

U wiekszosci pacjentow, u ktérych maksymalny gradient
drogi odptywu LV w spoczynku lub w warunkach prowokagji
nie przekracza 50 mm Hg, mozna sie kierowac¢ zaleceniami
dotyczacymi leczenia pacjentéw z niezwezajaca postacia
HCM, ale u niewielkiej liczby chorych, u ktérych gradient
wynosi 30-50 mm Hg, i u ktérych nie stwierdza sie innej
oczywistej przyczyny objawéw, mozna rozwazy¢ inwazyjny
sposob leczenia, biorac pod uwage fakt, ze skuteczno$¢ ta-
kiego sposobu postepowania nie zostata w tej sytuacji w petni
potwierdzona.

9.1.1. Ogélne zasady

U wszystkich pacjentéw z LVOTO nalezy unika¢ odwod-
nienia oraz nadmiernego spozycia alkoholu. Nalezy zache-
cac chorych do normalizacji masy ciafa. Leki rozszerzajace
naczynia zylne i tetnicze oraz inhibitory fosfodiesterazy typu
5 (PDE,) moga nasila¢ LVOTO, dlatego, jesli to mozliwe,
nalezy unika¢ stosowania lekéw z wymienionych grup
(patrz takze postepowanie w nadci$nieniu tetniczym, punkt
12.2) [258]. Wystepujace de novo lub Zle kontrolowane AF
moze przyczyniac sie do zaostrzenia objaw6w wynikajacych
z LVOTO i nalezy dazy¢ do jak najszybszego przywrécenia
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Zalecenia dotyczace leczenia LVOTO — zasady ogodlne

Pismien-

Zalecenia Klasa?® | Poziom®

nictwo*

(258,
260]

Jesli to mozliwe, u pacjentow lla
z LVOTO w spoczynku lub po
prowokacji nalezy unikac¢ lekdw
rozszerzajacych naczynia tetnicze
i zylne, w tym azotanéw i inhibi-
toréw fosfodiesterazy

(261,
262]

Przed kwalifikacja do ewentual- lla
nego leczenia inwazyjnego u pa-
cjentdw z nowo powstatym lub
Zle kontrolowanym migotaniem
przedsionkéw nalezy rozwazy¢
przywrdcenie rytmu zatokowego
lub wiasciwg kontrole czestotli-

wosci rytmu komor

U pacjentéw ze spoczynkowym [259]
lub indukowanym LVOTO nie

zaleca sie stosowania digoksyny

LVOTO — zwezenie drogi odptywu lewej komory
*Klasa zalecen

bPoziom wiarygodnosci danych

Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

rytmu zatokowego lub wiasciwej kontroli czestotliwosci rytmu
komor [223]. Nalezy unika¢ stosowania digoksyny z powodu
inotropowo dodatniego dziafania leku [259].

9.1.2. Leczenie farmakologiczne

Panuje zgodne przekonanie, Ze pacjentéw z objawami
LVOTO nalezy leczy¢ za pomoca $-adrenolitykéw pozbawio-
nych dziatania rozszerzajacego naczynia, w dawce stopniowo
zwiekszanej do mozliwie najwyzszej dobrze tolerowanej przez
pacjenta. Opublikowano réwniez wyniki kilku badar ocenia-
jacych poszczegélne B-adrenolityki. Na podstawie wynikow
niewielkich i w wiekszosci retrospektywnych badar sugeruje
sie, ze doustnie podawany propranolol moze zlikwidowa¢
lub zmniejszy¢ LVOTO w spoczynku i po prowokacji oraz
przynosi korzy$¢ w postaci ztagodzenia objawoéw [263-265].
W jednym z badar wykazano poprawe tolerancji wysitku
i wyttumienie komorowych i nadkomorowych zaburzef rytmu
serca u pacjentow leczonych sotalolem [266].

W przypadku nieskutecznosci monoterapii za pomoca
B-adrenolityku mozna do leczenia dotaczy¢ disopyramid (jesli
jest dostepny), w dawce stopniowo zwiekszanej do maksy-
malnej dobrze tolerowanej (zazwyczaj 400-600 mg/d.) [267,
268]. Ten lek antyarytmiczny, nalezacy do klasy IA pozwala
obnizy¢ gradient cisnienia drogi odptywu LV i poprawic¢ wydol-
nos¢ fizyczna, nie wywierajac wplywu proarytmicznego i nie
zwiekszajac ryzyka SCD [267, 268]. Wér6d ograniczajacych
dawke leku, antycholinergicznych dziatan niepozadanych
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mozna wymienic suchos¢ spojéwek i jamy ustnej, zaburzenia
dyzuryczne lub zatrzymanie moczu oraz zaparcia [267, 268].
W czasie zwiekszania dawki leku nalezy monitorowac dtugosc¢
odstepu QTc i zmniejszy¢ dawke leku, jesli przekracza on
480 ms. Nalezy unika¢ stosowania disopyramidu u pacjentéw
z jaskra, mezczyzn z przerostem gruczotu krokowego oraz
chorych przyjmujacych inne leki wydiuzajace odstep QT,
takie jak amiodaron i sotalol. Dizopiramid mozna kojarzy¢
z werapamilem [268]. Stosujac dizopiramid nalezy zachowac
szczegblng ostrozno$¢ u pacjentéw z AF lub podatnych na
wystepowanie napadéw AF, u ktérych indukowane lekiem
utatwione przewodzenie AV moze powodowac przyspie-
szenie rytmu komor.

W przypadku przeciwwskazani lub nieskutecznosci
B-adrenolitykéw mozna zastosowac werapamil (w dawce
poczatkowej 40 mg 3 x/d. do maks. 480 mg/d.), jednak
nalezy uwaznie obserwowac pacjentéw z ciezkim zweze-
niem > 100 mm Hg) lub podwyzszonym skurczowym ciénie-
niem w tetnicy ptucnej, u ktérych te leki moga prowokowac
wystapienie obrzeku ptuc [269]. Krétkotrwate podawanie
doustne moze poprawi¢ wydolnos¢ wysitkowa, ztagodzi¢
objawy oraz znormalizowa¢ lub poprawi¢ warunki napet-
niania rozkurczowego LV bez wptywu na funkcje skurczowa
[270-273]. Podobne obserwacje dotycza diltiazemu (w dawce
poczatkowej 60 mg 3 x/d. do maks. dawki 360 mg/d.) [274],
ktérego stosowanie nalezy rozwazy¢ u pacjentéw, u ktérych
wystepuja przeciwwskazania lub ktérzy nie toleruja f-adre-
nolitykéw oraz werapamilu. Nie zaleca sie stosowania nife-
dipiny i innych dihydropirydynowych antagonistéw wapnia
w leczeniu pacjentow z LVOTO [275, 276].

Ostroznie mozna stosowac mate dawki diuretykow pe-
tlowych lub tiazydowych, unikajac hipowolemii.

U noworodkéw i dzieci z LVOTO nalezy rozwazy¢ lecze-
nie S-adrenolitykami. Opublikowano réwniez wyniki poje-
dynczych badan dowodzacych bezpieczenstwa werapamilu
u dzieci [272]. Jak dotychczas nie pojawity sie wyniki badan
pozwalajacych na sformutowanie specyficznych zalecen
dotyczacych stosowania disopyramidu u dzieci. U mtodziezy
i dorostych pacjentéw z fagodnymi objawami klinicznymi lub
bez objawéw, u ktérych wystepuje LVOTO w spoczynku lub
podczas prowokacji oraz powiekszenie LA mozna rozwazy¢
stosowanie leczenia farmakologicznego.

Rzadko, ciezkie, wyzwalane podczas prowokacji
LVOTO moze objawiac sie jako hipotonia oraz obrzek ptuc
nasladujacy ostre niedokrwienie mig¢$nia sercowego. Waz-
ne jest rozpoznanie tej sytuacji, poniewaz zastosowanie
lekéw rozszerzajacych naczynia oraz lekéw inotropowo
dodatnich w tych okolicznosciach stanowi zagrozenie
zycia. Nalezy zastosowa¢ leczenie skiadajace sie z $-ad-
renolitykow w postaci doustnej lub dozylnej oraz lekéw
naczynioskurczowych (np. fenylefryny, metaraminolu
lub noradrenaliny).

www.kardiologiapolska.pl
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Zalecenia dotyczace leczenia farmakologicznego w przypadku LVOTO

Zalecenia

Poziom" | Pismiennictwo*

Klasa?

w stopniowo zwiekszanych do maksymalnie tolerowanych dawek

U pacjentdw ze spoczynkowym lub indukowanym¢® LVOTO jako objawowe leczenie pierwszego
rzutu zaleca sie stosowanie S-adrenolitykéw pozbawionych dziatania rozszerzajacego naczynia

[263, 265, 267,
268]

wo zwigkszanych dawkach

U pacjentdw ze spoczynkowym lub indukowanym¢ LVOTO, ktérzy nie toleruja S-adrenolitykow lub
majg przeciwwskazania do ich stosowania jako leczenie objawowe zaleca sie werapamil w stopnio-

[268, 270-274]

zwiekszanych dawkache

U pacjentdw ze spoczynkowym lub indukowanym¢® LVOTO, ktérzy przyjmuja S-adrenolityki (lub
werapamil) jako dodatkowe leczenie objawowe zaleca sie stosowanie dizopiramidu w stopniowo

[267, 268]

sktonnoscig do AF, u ktérych lek moze przyspiesza¢ czynnos¢ komor

Zastosowanie disopyramidu w monoterapii w dawce stopniowo zwiekszanej do maksymalnej
tolerowanej® mozna rozwazy¢ w leczeniu pacjentéw objawowych z LVOTO w spoczynku lub po
prowokacji¢ (za pomoca wysitku lub préby Valsalvy), zachowujac ostrozno$¢ u pacjentéw z AF lub

[267]

w lewej komorze

Leczenie f-adrenolitykiem lub werapamilem mozna rozwazy¢ u dzieci i dorostych pacjentow bez
objawoéw klinicznych z LVOTO w spoczynku lub po prowokacji¢ w celu zmniejszenia cisnien

[272]

tiazydowe w matych dawkach w celu zmniejszenia dusznosci

U pacjentéw z LVOTO i objawami klinicznymi mozna ostroznie stosowa¢ diuretyki petlowe lub

diltiazem w stopniowo zwiekszanych dawkach

U pacjentdw ze spoczynkowym lub indukowanym¢ LVOTO, ktérzy nie toleruja S-adrenolitykow i we-
rapamilu lub maja przeciwwskazania do ich stosowania jako leczenie objawowe nalezy rozwazyc

[274]

naczynia

U pacjentdw z ciezkim indukowanym LVOTO oraz objawowa hipotonig i obrzekiem ptuc nalezy
rozwazy¢ zastosowanie $-adrenolitykdw w postaci doustnej lub dozylnej oraz lekéw kurczacych

[260]

AF — migotanie przedsionkéw; LVOTO — zwezenie drogi odptywu lewej komory

*Klasa zalecen
Poziom wiarygodnosci danych
Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

dProwokacja za pomoca préby Valsalvy, wysitku fizycznego lub doustnego podania azotandw, jesli nie jest mozliwe wykonanie wysitku
“W czasie zwiekszania dawki dizopiramidu nalezy monitorowa¢ odstep QT i zmniejszy¢ dawke, jesli QT przekroczy 480 ms

9.1.3. Leczenie inwazyjne zwezenia drogi odplywu
lewej komory

Jak dotychczas nie opublikowano danych, ktére po-
twierdzatyby korzysci z zastosowania metod inwazyjnych
w celu redukcji zwezenia drogi odptywu LV u pacjentéw bez
objawow klinicznych, niezaleznie od wysokosci gradientu.

Leczenie inwazyjne w celu zredukowania LVOTO
nalezy rozwaza¢ u pacjentéw z gradientem drogi odptywu
LV > 50 mm Hg oraz umiarkowanymi do ciezkich objawami
klinicznymi (klasa funkcjonalna NYHA I11-1V) i/lub nawra-
cajacymi omdleniami wysitkowymi, mimo maksymalnej
tolerowanej dawki lekéw. W niektérych osrodkach leczenie
inwazyjne rozwaza sie réwniez u pacjentéw z fagodnymi
objawami (klasa NYHA 11), u ktérych maksymalny gradient
spoczynkowy lub po prowokacji (po wysitku lub prébie
Valsalvy) wynosi > 50 mm Hg i wystepuje umiarkowana do
ciezkiej niedomykalno$¢ mitralna zwiazana z SAM, AF lub
umiarkowane do duzego powiekszenie LA, ale opublikowano
niewiele danych potwierdzajacych zasadno$¢ tego rodzaju
postepowania [277].

www.kardiologiapolska.pl

9.1.3.1. Leczenie chirurgiczne

Najpowszechniej wykonywanym zabiegiem chirurgicz-
nym stosowanym w leczeniu LVOTO jest miektomia prze-
grody miedzykomorowej (operacja Morrowa), podczas ktérej
dokonuje sie katowego wyciecia podstawnej czesci przegrody
miedzykomorowej ponizej zastawki aortalnej, ktére siega do
punktu styku przegrody z ptatkiem zastawki mitralnej [278].
Likwiduje to lub istotnie obniza gradient drogi odptywu LV
w ponad 90% przypadkéw, zmniejsza stopiefi niedomykalno-
Sci mitralnej zwiazanej z SAM, poprawia wydolnos¢ fizyczng
i tagodzi objawy. Odlegte korzysci po zabiegu w postaci
zlagodzenia objawéw klinicznych osiaga sie u 70-80% pa-
cjentéw, a przezywalnos¢ tych chorych jest poréwnywalna do
przezywalnosci populacji ogélnej [279-287]. Wsréd przed-
operacyjnych czynnikéw poprawiajacych odlegte rokowanie
wymienia sie wiek ponizej 50. roku zycia, wielko$¢ LA ponizej
46 mm, niewystepowanie AF oraz pte¢ meska [287].

Najczesciej spotykanymi powiktaniami chirurgicznymi
sa wystapienie bloku AV, powstanie ubytku w przegrodzie
miedzkomorowej oraz niedomykalno$¢ aortalna, ale w do-
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Swiadczonych osrodkach, w ktérych srédoperacyjnie uzywane
jest TEE, wystepuja one rzadko [286, 288, 289]. Jesli wspot-
istnieje zwezenie srédkomorowe standardowa miektomie
mozna rozszerzy¢ dystalnie, do srodkowej czesci przegrody
u podstawy miesnia brodawkowatego, ale opublikowano
niewiele danych dotyczacych skutecznosci takiego podejscia
w odlegtej obserwacji [290].

U 11-20% pacjentéw poddawanych miektomii niezbed-
ne jest wykonanie operacji zastawki mitralnej [114]. U pa-
cjentéw z istotnym wydtuzeniem ptlatka zastawki mitralnej
i/lub umiarkowana do ciezkiej niedomykalnoscia zastawki,
miektomii przegrody zazwyczaj towarzyszy jedna lub kilka
dodatkowych procedur, w tym wymiana zastawki mitralnej,
przemieszczenie miesni brodawkowatych, plikacja przednie-
go pfatka mitralnego lub powiekszenie platka z zastosowaniem
tatki z osierdzia konserwowanej glutaraldehydem, ktéra
usztywnia $rodkowa czes¢ ptatka [291-294]. Przy obecnosci
wydiuzonego przedniego pfatka mitralnego preferuje sie
bardziej naprawe zastawki niz jej wymiane [295]. Smiertel-
nos¢ okotozabiegowa w przypadku miektomii chirurgicznej
z interwencja dotyczaca zastawki mitralnej wynosi okotfo
3-4% [294, 296, 297].

9.1.3.2. Ablacja alkoholowa przegrody miedzykomorowej

W doswiadczonych osrodkach selektywne wstrzykniecie
alkoholu do gatezi przeszywajacej przegrode (lub czasami
innej gatezi tetnicy przedniej zstepujacej lewej tetnicy wien-
cowej) charakteryzuje sie podobnymi wynikami w odniesieniu
do zmniejszenia gradientu, poprawy stanu klinicznego oraz
wydolnosci wysitkowej, co chirurgiczna miektomia [298-302].
Najczesciej wystepujacym powiktfaniem niepowodujacym
zgonu jest blok AV, wystepujacy u 7-20% pacjent6éw. Smier-
telnos¢ okotozabiegowa jest podobna jak w przypadku izo-
lowanej miektomii [299-303].

Ze wzgledu na zmienno$¢ unaczynienia przegrody
miedzykomorowej przed podaniem alkoholu niezbedne
jest wykonanie kontrastowego badania echokardiogra-
ficznego. Jesli srodek kontrastowy lokalizuje sie poza
podstawng i przylegajaca do punktu styku z zastawka
mitralng cze$cia przegrody, nalezy odstapic¢ od wykonania
procedury [111-113].

Nie zaleca sie podawania duzych ilosci alkoholu do licz-
nych gatazek przegrodowych — w celu obnizenia gradientu
w pracowni hemodynamicznej — gdyz wigze sie to z wysokim
ryzykiem powikfar i incydentéw arytmicznych [304].

Opisywano réwniez alternatywne metody, stosowane
w niewielkich grupach pacjentéw, w tym techniki niealkoho-
lowej embolizacji przegrody (uzycie coili [305, 306], czaste-
czek poliwinylowej alkoholowej pianki [307], cjanoakrylatu
[308]) oraz bezposrednia ablacje wewnatrzkomorowa (fale
radiowe, radioterapia) [309, 310]. Wymienione alternatyw-
ne metody nie zostaly bezposrednio poréwnane z innymi
metodami redukcji grubosci przegrody, nie opublikowano
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rowniez danych dotyczacych odlegtych wynikéw/bezpie-
czefhstwa terapii.

9.1.3.3. Leczenie chirurgiczne a ablacja alkoholowa

Przed leczeniem inwazyjnym kazdy pacjent musi
zosta¢ oceniony przed doswiadczony wielodyscyplinar-
ny zespot.

Wyb6r metody leczenia powinien opierac sie na skru-
pulatnej ocenie anatomii zastawki mitralnej i przegrody
miedzykomorowej, gdyz w przypadku dodatkowych niepra-
widtowosci drogi odptywu i zastawki mitralnej wymagane jest
leczenie chirurgiczne. Podsumowanie zasadniczych punktéw
oceny przedoperacyjnej przedstawiono na rycinie 5. Ablacja
alkoholowa moze sie okaza¢ mniej skuteczna u pacjentow
z rozlegtym bliznowaceniem przegrody w obrazie CMR
i u chorych z przerostem bardzo duzego stopnia (= 30 mm),
ale nie zostafo to potwierdzone w systematycznych badaniach
naukowych. Uogélniajac, pacjenci z przerostem nieduzego
stopnia (£ 16 mm) w punkcie styku ptatka mitralnego z prze-
groda sa obciazeni wyzszym ryzykiem powstania ubytku
w przegrodzie w wyniku ablacji alkoholowej, jak i miekto-
mii chirurgicznej. W tych przypadkach alternatywe moze
stanowi¢ stymulacja dwujamowa (patrz punkt 9.1.3.5) lub
naprawa/wymiana zastawki mitralnej.

Dotychczas nie prowadzono randomizowanych badan
bezposrednio poréwnujacych leczenie chirurgiczne i SAA, ale
w kilku metaanalizach wykazano, ze oba rodzaje zabiegow

Czy istnieja alternatywne/
dodatkowe przyczyny
wystepujacych objawéw?

* Otytosc

* Choroby uktadu oddechowego

* Choroba wiercowa

* Niedokrwistos¢

* Choroby tarczycy

* Zaburzenia rytmu serca (np. AF)

* Dziatania niepozadane lekdw

* Choroby uktadowe (np. skrobiawica)
* Zwezenie w drodze odptywu RV

v
Jaki jest mechanizm
zwezenia?

* Zalezny od SAM

« Srédkomorowy

* Membrana podaortalna

* Zwezenie zastawki aortalnej

* Nieprawidtowy przyczep miesni
brodawkowatych

* Powiekszenie/wydtuzenie ptatkéw
zastawki mitralnej

A

Ocen budowe/czynnosé * Wypadanie ptatka zastawki mitralnej
zastawki mitralnej * Inne wewnetrzne

l nieprawidtowosci zastawki mitralnej

| Ocen nasilenie przerostu * Minimalna grubos¢ przedniej

czesci przegrody 17 mm

Rycina 5. Wstepna karta oceny pacjenta, potencjalnego kandydata
do zabiegdw zmniejszajgcych grubos¢ przegrody miedzykomorowey.
AF — migotanie przedsionkéw; RV — prawa komora; SAM — skur-
czowy ruch przedniego ptatka zastawki mitralnej

www.kardiologiapolska.pl
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Zalecenia dotyczace leczenia redukujgcego grubosc¢ przegrody miedzykomorowej

Zalecenia PiSmiennictwo*

Zaleca sie, aby zabiegi zmniejszajace grubos¢ przegrody miedzykomorowej przeprowadzali do- (148, 149]
Swiadczeni operatorzy pracujacy w ramach wielodyscyplinarnego zespotu specjalistéw zajmujacych

sie leczeniem chorych z kardiomiopatia przerostowa

Leczenie zmniejszajace grubosc przegrody miedzykomorowej zaleca sie u pacjentow, u ktérych spo- [311-314]
czynkowy lub maksymalny prowokowany gradient w LVOT wynosi > 50 mm Hg i ktérzy znajduja

sie w -1V funkcjonalnej klasie NYHA, mimo leczenia maksymalnymi tolerowanymi dawkami lekéw

Leczenie zmniejszajace grubos¢ przegrody miedzykomorowej nalezy rozwazy¢ u pacjentéw [240, 316]
z nawracajacymi omdleniami podczas wysitku spowodowanymi obecnoscig spoczynkowego lub

maksymalnego prowokowanego gradientu w LVOT > 50 mm Hg, mimo optymalnego leczenia

U pacjentéw ze wskazaniami do leczenia zmniejszajgcego grubosc przegrody miedzykomorowej,
u ktorych wystepuja inne nieprawidtowosci wymagajace leczenia chirurgicznego (np. napra-
wy/wymiany zastawki mitralnej, zabiegéw dotyczacych miesni brodawkowatych), zaleca sie raczej
wykonanie miektomii przegrody niz SAA

Naprawe lub wymiane zastawki mitralnej nalezy rozwazy¢ u pacjentow z objawami klinicznymi, [291-294]

spoczynkowym lub maksymalnym prowokowanym LVOTO z gradientem > 50 mm Hg oraz umiar-

zastawki mitralnej

kowanga do ciezkiej niedomykalnoscig mitralng, niespowodowanga wytgcznie przez SAM pfatka

Naprawe lub wymiane zastawki mitralnej mozna rozwazy¢ u pacjentéw ze spoczynkowym lub Ib
maksymalnym prowokowanym LVOTO z gradientem > 50 mm Hg oraz maksymalna gruboscig
przegrody < 16 mm w punkcie kontaktu ptatka mitralnego z przegroda lub kiedy na skutek izolo-
wanej miektomii powstata umiarkowana do ciezkiej niedomykalnos¢ mitralna

(296, 317]

LVOTO — zwezenie drogi odptywu lewej komory; NYHA — New York Heart Association; SAA — alkoholowa ablacja przegrody; SAM — skurczowy ruch

przedniego pfatka zastawki mitralnej
*Klasa zalecen

®Poziom wiarygodnosci danych
Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

poprawiaja stan funkcjonalny i cechuja sie poréwnywalna
Smiertelnoscig okotozabiegowa [311-314]. Alkoholowa abla-
cja przegrody wiaze sie z wyzszym ryzykiem wystapienia bloku
AV, wymagajacego leczenia stymulacjq stafa oraz wyzszym re-
zydualnym gradientem drogi odptywu LV [311-314]. W prze-
ciwienstwie do chirurgicznej miektomii po ablacji alkoholowej
u wiekszosci pacjentéw wystepuje raczej blok prawej niz lewej
odnogi peczka Hisa (LBBB). Pacjenci z wczesdniej istniejacymi
zaburzeniami przewodzenia sg obciazeni wyzszym ryzykiem
wystapienia bloku AV po zabiegu chirurgicznym lub ablagji
alkoholowej, dlatego stosuje sie uprzednie profilaktyczne
wszczepienie ukfadu stymulujacego serce [315].
Smiertelnos¢ zabiegowa w przypadku miektomii prze-
grody u dzieci w doswiadczonych osrodkach wynosi ponizej
2% [288]. Z wyjatkiem noworodkéw i niemowlat, u ktérych
istnieja techniczne ograniczenia zakresu resekcji oraz u kt6-
rych z czasem postepuje przerost mie$nia sercowego, rzadko
dochodzi do nawrotu LVOTO wymagajacego reoperagji.
Zabieg alkoholowej ablacji u dzieci, nastolatkéw i mtodych
dorostych wzbudza kontrowersje ze wzgledu na brak danych
dotyczacych sposobu, w jaki wytworzona blizna wptywa na
stan miesnia sercowego w odlegltej obserwacji, a takze ze

www.kardiologiapolska.pl

wzgledu na trudnosci techniczne i potencjalnie wyzsze ryzyko
procedury u mtodszych dzieci i niemowlat.

9.1.3.4. Minimalne wymagania stawiane operatorom

Tak jak w przypadku innych procedur inwazyjnych, wy-
niki alkoholowej ablacji i operacyjnej miektomii wydaja sie
lepsze w osrodkach, w ktérych wykonuje sie duzo zabiegow.
Wobec braku szczegétowych danych, zalecenia dotyczace
liczby interwencji wykonywanych w osrodku i przez danego
operatora ekstrapolowano na postawie innych procedur.
Wydaje sie, ze rozsadne jest wykonywanie przez operatora co
najmniej 10 ablacji alkoholowych i 10 miektomii chirurgicz-
nych w ciagu roku. W czasie obu procedur dla zapewnienia
bezpieczenstwa powinien by¢ dostepny wiecej niz jeden
wyszkolony operator. Warto tworzy¢ prospektywne rejestry
i zbiera¢ dane na poziomie poszczeg6lnych krajow, aby mo-
nitorowac bezpieczernstwo i wyniki zabieg6w.

Chirurdzy i kardiolodzy wykonujacy inwazyjne pro-
cedury redukcji gradientu LVOTO powinni szkoli¢ sie
w doswiadczonych osrodkach i pracowa¢ w ramach wielo-
dyscyplinarnego zespotu do§wiadczonego w postepowaniu
z pacjentami z HCM.
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Zalecenia dotyczace stymulacji serca u pacjentéow
ze zwezeniem drogi odptywu lewej komory

Pismien-

Poziom®

Zalecenia Klasa?

nictwo*

[268,
318-322]

U wybranych pacjentéw ze spo- IIb
czynkowym lub prowokowanym
LVOTO > 50 mm Hg, rytmem
zatokowym oraz opornych na
farmakoterapie, u ktérych istniejg
przeciwwskazania do alkoholowej
ablacji przegrody lub miektomii lub
tez obcigzonych wysokim ryzykiem
powstania bloku w nastepstwie
alkoholowej ablacji przegrody

lub miektomii, mozna rozwazy¢
sekwencyjna stymulacje przedsion-
kowo-komorowg z optymalnym
opo6znieniem AV w celu zmniej-
szenia gradientu drogi odptywu

LV lub umozliwienia leczenia
farmakologicznego przy uzyciu
p-adrenolitykéw iflub werapamilu

U pacjentdw ze spoczynko- IIb [268,
318-322,

327]

wym lub prowokowanym

LVOTO > 50 mm Hg, rytmem
zatokowym oraz z objawami
opornymi na farmakoterapie,

u ktdrych istniejg wskazania do
wszczepienia ICD, mozna rozwa-
2y¢ wszczepienie dwujamowego
ICD (zamiast urzadzenia z jedna
elektrodg) w celu zmniejszenia
gradientu drogi odptywu LV lub
umozliwienia leczenia farmakolo-
gicznego przy uzyciu S-adrenoli-
tykéw i/lub werapamilu

AV — przedsionkowo-komorowy; ICD — wszczepialny kardiowerter—de-
fibrylator; LV — lewa komora; LVOTO — zwezenie drogi odptywu lewej
komory

*Klasa zalecen

bPoziom wiarygodnosci danych

Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

9.1.3.5. Stymulacja dwujamowa

W trzech niewielkich, randomizowanych, kontrolowa-
nych placebo badaniach dotyczacych stymulacji dwujamowe;j
oraz kilku dtugoterminowych badaniach obserwacyjnych
stwierdzano obnizenie gradientu drogi odptywu LV oraz r6z-
nego stopnia zmiany jakosci zycia i odczuwanych objawéw
[318-322]. W jednym z badan, na podstawie retrospektywnej
analizy podgrup, sugerowano, ze pacjenci w podesztym wieku
(> 65. rz.) odnosza wigksze korzysci [321]. W innym badaniu
bezposrednio poréwnywano SAA oraz stymulacje i wykazano,
ze ablacja pozwala na wieksza redukcje gradientu [323]. Na
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podstawie ostatnio przeprowadzonego przegladu bazy Co-
chrane stwierdzono, ze dane dotyczace korzysci ze stymulagji
opieraja sie na pomiarach fizjologicznych, a brakuje informagji
dotyczacych waznych klinicznie punktéw korficowych [324].

Stata sekwencyjna stymulacje AV z krétkim odstepem
AV mozna rozwazy¢ u objawowych dorostych pacjentéw,
ktorzy nie kwalifikuja sie — lub tez nie wyrazaja zgody — na
inne inwazyjne metody leczenia oraz u pacjentéw, kt6rzy
z innych przyczyn kwalifikuja sie do stymulacji serca. Nalezy
w taki sposdb zoptymalizowaé parametry stymulacji, aby
osiagna¢ maksymalna preekscytacje koniuszka RV z mini-
malnym wptywem na napetnianie LV (typowo udaje sie to
osiagnac przy spoczynkowym odstepie AV 100 = 30 ms
podczas sterowania wlasnym rytmem zatokowym) [325]. Aby
zapewni¢ nieprzerwang stymulacje komory w czasie wysitku,
nalezy umozliwi¢ dynamiczne zmiany odstepu AV podczas
stymulacji i zaprogramowac goérng czesto$¢ stymulacji wyzej
niz najszybsza czestotliwo$¢ rytmu zatokowego osiagana
w trakcie wysitku fizycznego [249]. U niektérych pacjentow
z bardzo krétkim odstepem AV jako metode umozliwiajaca
optymalne programowanie rozrusznika wykonuje sie ablacje
tacza AV, ale nie jest to zalecany spos6b postepowania [326].

9.2. ZWEZENIE SRODKOMOROWE LEWE]J
KOMORY ORAZ TETNIAKI KONIUSZKA

U okoto 10% pacjentow z HCM wystepuje sroédkomo-
rowe zwezenie przeptywu [328, 329]. Chorzy ze zwezeniem
$rédkomorowym charakteryzuja sie czestym wystepowaniem
nasilonych objawéw klinicznych, a w kilku badaniach kli-
nicznych opisano w tej grupie wyzsze ryzyko postepujacej
niewydolnosci serca oraz SCD [328-330]. W przyblizeniu
u 25% pacjentéw obserwuje sie takze tetniak koniuszka
LV, ktérego wystepowanie, co stwierdzono na podstawie
niektérych badan, réwniez przyczynia sie do zwiekszonego
ryzyka zgonu z przyczyn sercowo-naczyniowych [129, 328,
329, 331]. Pacjentéw ze zwezeniem $rédkomorowym nalezy
leczy¢ duzymi dawkami B-adrenolitykéw, warapamilu lub
diltiazemu, ale czesto nie uzyskuje sie optymalnej odpowie-
dzi. Doswiadczenia, gtéwnie jednoosrodkowe, wskazuja, ze
poprawe z dobrymi wynikami wczesnej obserwacji moze
przynies¢ miektomia droga przezaortalna, z dostepu przez
koniuszek lub technika kombinowana przez naciecie koniusz-
ka i przezaortalnie [332, 333].

Tetniaki koniuszka LV same w sobie rzadko wymagaja
leczenia. U niektérych pacjentéw moga wystepowac jedno-
ksztaftne VT zwigzane z bliznowaceniem koniuszka, ktére
moga poddawac sie mapowaniu i ablacji [331, 334]. Rzadko
w obrebie tetniakéw koniuszka stwierdza sie skrzepliny, co
wymaga diugotrwatego leczenia doustnym antykoagulantem
(OAC) [335, 336]. Dowody faczace wystepowanie tetniakow
koniuszka ze zwigkszonym ryzykiem nagtego zgonu ograni-
czaja sie do niewielkiej liczby badar dotyczacych wybranych
pacjentéw [129]. Nie zaleca sie profilaktycznego wszczepienia

www.kardiologiapolska.pl



Wytyczne ESC dotyczgce rozpoznawania i postepowania w kardiomiopatii przerostowej w 2014 roku

ICD przy nieobecnosci innych klinicznych cech sugerujacych  B-adrenolitykéw, inhibitoréw konwertazy angiotensyny

zwiekszone ryzyko SCD (patrz punkt 9.5).

9.3. POSTEPOWANIE U PACJENTOW Z OBJAWAMI
KLINICZNYMI, BEZ ZWEZENIA DROGI
ODPEYWU LEWE] KOMORY

9.3.1. Niewydolnosé serca

9.3.1.1. Leczenie farmakologiczne

Ogolne zasady postepowania w przypadku objawow
niewydolnosci serca przedstawiono na rycinie 6. U pacjentéw

z dusznoscia i prawidfowa EF LV, u ktérych nie stwierdza sie

LVOTO w spoczynku ani w testach prowokacyjnych, celem

leczenia jest obnizenie cisnienia rozkurczowego i poprawa

warunkéw napetniania LV poprzez zwolnienie rytmu serca
za pomocg f-adrenolitykow, werapamilu lub diltiazemu

(najlepiej monitorujac EKG metoda Holtera) i ostrozne sto-

sowanie diuretykéw petlowych. U pacjentéw z utrwalonym

AF lub czestymi napadami AF wazne jest przywrdcenie rytmu

zatokowego lub wtasciwa kontrola czestotliwosci rytmu komor

(patrz punkt 9.4), ale u pacjentéw z zachowana EF LV nie

zaleca sie stosowania digoksyny ze wzgledu na potencjalnie

niekorzystny wptyw inotropowo dodatni [259].
Opublikowano pojedyncze wyniki badan dotyczacych

zahamowania ukfadu renina—angiotensyna—aldosteron (RAA)

u pacjentéw z HCM [2]. Wobec braku randomizowanych

badar zaktada sie korzysci wynikajace z zahamowania uktadu

RAA, dotyczace liczby hospitalizacji, nasilenia objawéw oraz

Smiertelnosci i zaleca sie u pacjentéw z objawami niewy-

dolnosci serca i obnizong EF leczenie ztozone z diuretykéw,

(ACE), antagonistow receptora angiotensynowego (ARB)
oraz antagonistow receptoréw mineralokortykosteroidowych
(MRA) zgodnie z wytycznymi ESC dotyczacymi postepowania
u pacjentéw z przewlekta niewydolnoscia serca [337]. Jako

Zalecenia dotyczace pacjentéw z niewydolnoscig serca
i zachowanga frakcjq wyrzutowgq lewej komory (> 50%)

Pismien-

Zalecenia Klasa?® | Poziom®

nictwo*

[274,
338]

U pacjentdéw w klasie funkcjonal- lla
nej NYHA II-IV z EF = 50% bez
LVOTO w spoczynku i po pro-
wokacji, w leczeniu objawowym
nalezy rozwazy¢ zastosowanie
p-adrenolitykdw, werapamilu lub
diltiazemu

U pacjentdéw w klasie funkcjo- lla
nalnej NYHA II-IV z EF = 50%
bez LVOTO w spoczynku i po
prowokacji, w leczeniu objawo-
wym nalezy rozwazy¢ zastoso-
wanie diuretykow petlowych lub

tiazydowych w matej dawce

EF — frakcja wyrzutowa; LVOTO — zwezenie drogi odptywu lewej komory;
NYHA — New York Heart Association

*Klasa zalecen

5Poziom wiarygodnosci danych

Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

Niewydolnos¢ serca w klasie NYHA 11—V

\ 4

A

LVOTO w spoczynku lub
po prowokacji 2 50 mm Hg

LVOTO w spoczynku lub
po prowokacji < 50 mm Hg

\ 4

Postepowanie w LVOTO | |

i Kontrola rodzaju rytmu/

AF? |—> /czestosci rytmu komor

!

| LVEF = 50% |

!

p-adrenolityki, werapamil
lub diltiazem
Diuretyki petlowe lub
tiazydowe w matej dawce

!

l Leczenie przeciwkrzepliwe

| LVEF < 50% |

I

B-adrenolityki, ACEI, MRA
Diuretyki petlowe lub
tiazydowe w matej dawce

I

Rozwaz przeszczep serca

Rycina 6. Algorytm leczenia niewydolnosci serca w kardiomiopatii przerostowej; ACEl — inhibitor konwertazy angiotensyny; AF — migotanie
przedsionkdw; LVEF — frakcja wyrzutowa lewej komory; LVOTO — zwezenie drogi odptywu lewej komory; MRA — antagonista receptora

mineralokortykoidowego; NYHA — New York Heart Association

www.kardiologiapolska.pl
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Zalecenia dotyczace pacjentow z niewydolnoscia serca i obnizong frakcjg wyrzutowa LV (< 50%)

Zalecenia

PiSmiennictwo*

Poziom®

Klasa?

HF oraz ryzyka przedwczesnego zgonu¢

U pacjentéw bez LVOTO, z LVEF < 50% nalezy rozwazy¢ dotaczenie do -adrenolityka, inhibitora lla
ACE (lub ARB przy nietolerangji inhibitoréw ACE) w celu obnizenia ryzyka hospitalizacji z powodu

[337]

HF oraz ryzyka przedwczesnego zgonu®

U pacjentéw bez LVOTO, z LVEF < 50% nalezy rozwazy¢ dotgczenie S-adrenolityka do inhibitora lla
ACE (lub ARB przy nietolerangji inhibitoréw ACE) w celu obnizenia ryzyka hospitalizacji z powodu

[337]

objawdw oraz zmniejszenia ryzyka hospitalizacji z powodu HF

U pacjentéw z objawami niewydolnosci serca w klasie funkcjonalnej NYHA II-IV z obnizong lla
LVEF < 50% nalezy rozwazy¢ leczenie diuretykiem petlowym w matej dawce w celu ztagodzenia

[337]

przedwczesnego zgonu®

U pacjentéw z utrzymujacymi sie objawami niewydolnosci serca (w klasie funkcjonalnej NYHA lla
[I-1V) i z obnizong LVEF < 50%, mimo leczenia za pomoca inhibitora ACE (lub ARB przy nietoleran-
¢ji inhibitoréw ACE) oraz -adrenolityka nalezy rozwazy¢ leczenie antagonistg receptora minera-
lokortykosteroidowego (MRA) w celu zmniejszenia ryzyka hospitalizacji z powodu HF oraz ryzyka

[337]

digoksyng w matej dawce w celu kontroli czestotliwosci rytmu komor

U pacjentéw bez LVOTO oraz z objawami niewydolnosci serca w klasie funkcjonalnej NYHA [I-1V Ib
i obnizong LVEF < 50% oraz utrwalonym migotaniem przedsionkéw mozna rozwazy¢ leczenie

[337]

ACE — konwertaza angiotensyny; ARB — antagonista receptora angiotensynowego; HF — niewydolnos¢ serca; LVEF — frakcja wyrzutowa lewej komory;
NYHA — New York Heart Association, *Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych; Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia; “Poniewaz brak rando-
mizowanych badan klinicznych dotyczacych pacjentéw z kardiomiopatig przerostowa, zaktada sie wystepowanie korzysci w odniesieniu do hospitalizacji,

objawéw oraz zmniejszenie $miertelnosci, ktére jednak nie sq potwierdzone

warto$¢ progowa sugerujaca rozpoczecie leczenia inhibito-
rami ukfadu RAA w celu zachowania wymiaréw jam serca
u pacjentéw z HCM i objawami niewydolnosci skurczowej,
uwaza sie EF < 50% [337]. Wzglednie niewielka objetos¢ LV
powoduje réwniez, ze niektérzy pacjenci nie toleruja duzych
dawek lekow rozszerzajacych naczynia i moczopednych. Jesli
nie stwierdza sie istotnego LVOTO, w celu kontroli czesto-
tliwosci rytmu komor u pacjentéw z AF i EF < 50% mozna
stosowac digoksyne (0,125-0,5 mg p.o.) w monoterapii lub
w skojarzeniu z $-adrenolitykami.

9.3.1.2. Terapia resynchronizujgca serca

U pacjentéw z HCM czesto wystepuja odcinkowe zabu-
rzenia kurczliwosci i relaksacji LV, a dyssynchronie LV uwaza
sie za wskaznik gorszego rokowania. Na podstawie opiséw
przypadkéw oraz badan kohortowych wykazano, ze CRT moze
redukowac¢ objawy niewydolnosci serca u pacjentéw z LBBB
(szerokos¢ zespotéw QRS > 120 ms) oraz wptywa na odwréce-
nie niekorzystnej przebudowy LA i LV u pacjentdéw z uposledzona
funkcja skurczowa LV [339]. Ze wzgledu na brak randomizo-
wanych badarn, stosowanie CRT mozna rozwazac u wybranych
pacjentéw z zaawansowanymi objawami, EF LV < 50% oraz
LBBB (szeroko$¢ QRS zespotéw > 120 ms). U pacjentéw z po-
stepujaca dysfunkcja LV (EF < 35%), nalezy postepowac zgodnie
z aktualnymi zaleceniami ESC dotyczacymi CRT [249].

9.3.1.3. Przeszczep serca

U pacjentéw z objawami niewydolnosci serca w stopniu
umiarkowanym do ciezkiego (klasa funkcjonalna NYHA 111-1V),
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Zalecenia dotyczace terapii resynchronizujacej serca

. X Pismien-
Zalecenia Klasa® | Poziom® .
nictwo*
U pacjentéw z HCM, mak- Ib [339]

symalnym gradientem

w LVOT < 30 mm Hg, z oporny-
mi na leczenie objawami w kla-
sie funkcjonalnej NYHA [1-1V,
LVEF < 50% oraz LBBB z szero-
koscig zespotéow QRS > 120 ms
mozna rozwazyc terapie re-
synchronizujaca serca w celu

ztagodzenia objawdw

HCM — kardiomiopatia przerostowa; LBBB — blok lewej odnogi peczka
Hisa; LVEF — frakcja wyrzutowa lewej komory; LVOT — droga odptywu
lewej komory; NYHA — New York Heart Association

*Klasa zalecen

PPoziom wiarygodnosci danych

Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

u ktérych nie stwierdza sie LVOTO, spetniajacymi standardo-
we kryteria (patrz Wytyczne ESC dotyczace ostrej i przewlektej
niewydolnosci serca) [337], nalezy rozwazy¢ ortotopowy
przeszczep serca. W Stanach Zjednoczonych 1-5% wszystkich
przeszczepow serca dokonuje sie u chorych z HCM, a w Eu-
ropie stanowia oni do 7% chorych znajdujacych sie na listach
oczekujacych na przeszczep serca [340]. U mtodziezy i do-
rostych typowym profilem klinicznym jest schytkowa posta¢
HCM, z powiekszeniem i dysfunkcja skurczowa LV, przy czym
progresja do skrajnej niewydolnosci serca nastepuje szybciej
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Zalecenia dotyczace przeszczepu serca

Poziom® PisSmien-
oziom i
nictwo*

340,
341, 343,
344]

Zalecenia Klasa?

U pacjentdéw, bedacych od- lla
powiednimi kandydatami,

z LVEF < 50% i objawami w kla-
sie funkcjonalnej NYHA 1111V,
mimo optymalnego leczenia
farmakologicznego lub opor-
nymi na leczenie komorowymi
zaburzeniami rytmu serca, nalezy
rozwazy¢ ortotopowy przeszczep
serca

(340,
341, 343,
344]

U pacjentéw, bedacych odpo- Ilb
wiednimi kandydatami, z pra-
widfowg LVEF > 50% i zaawan-
sowanymi, mimo optymalnego
leczenia farmakologicznego,
objawami w klasie funkcjonalnej
NYHA IlI-IV spowodowanymi
przez zaburzenia czynnosci
rozkurczowej, mozna rozwazy¢

ortotopowy przeszczep serca

LVEF — frakcja wyrzutowa lewej komory; NYHA — New York Heart Association
*Klasa zalecen

"Poziom wiarygodnosci danych

Pismiennictwo potwierdzajgce zalecenia

u pacjentéw mtodych [341]. U niemowlat i matych dzieci
bardziej typowo dochodzi do masywnego przerostu serca
z malq objetoscig jam serca i zaawansowana niewydolnoscia
rozkurczowa [342]. U okoto 5% pacjentéw kierowanych do
osrodkéw transplantacyjnych wystepuja oporne na leczenie
komorowe zaburzenia rytmu serca, z objawami niewydol-
nosci serca lub bez nich [340]. Przezycie chorych z HCM
po przeszczepie serca jest poréwnywalne jak w przypadku
transplantacji z innej przyczyny, a lepsze niz w przypadku
pacjentéw z choroba niedokrwienna serca, ze wzgledu na
nizszg czesto$¢ ostrego odrzucania przeszczepu [340, 341,
343, 344].

9.3.1.4. Urzadzenia do wspomagania lewej komory

Ze wzgledu na rosnaca populacje pacjentéw ze schyt-
kowa niewydolnoscia serca i ograniczong liczbe dawcow
narzadéw coraz czesciej stosuje sie mechaniczne wspoma-
ganie krazenia za pomoca urzadzeh wspomagajacych LV
(LVAD) lub obie komory (BiVAD), jako dorazny pomost do
transplantacji lub jako docelowy sposéb leczenia u pacjentéw,
kt6rzy nie kwalifikuja sie do przeszczepu serca. U pacjentow
z HCM rzadziej stosuje sie urzadzenia do wspomagania
LV jako pomost do ortotopowego przeszczepienia serca,
ze wzgledu na niewielki wymiar jamy LV oraz restrykcyjny
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Zalecenia dotyczace urzadzen wspomagajacych
lewa komore

. . Pismien-
Zalecenia Klasa® | Poziom® )
nictwo*
Leczenie za pomoca LVAD z cig- Ilb [346]

gtym przeptywem osiowym mozna
rozwazy¢ u wybranych pacjentéw
ze schytkowa niewydolnoscia
serca, mimo optymalnego leczenia
farmakologicznego i inwazyjnego,
ktérzy sa odpowiednimi kandyda-
tami do przeszczepu serca w celu
ztagodzenia objawow klinicznych,
zmniejszenia ryzyka hospitalizacji

z powodu zaostrzenia HF oraz
przedwczesnego zgonu w okresie

oczekiwania na przeszczep serca

HF — niewydolnos¢ serca, LVAD — urzadzenie wspomagajace lewg komore
*Klasa zalecen

®Poziom wiarygodnosci danych

Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

charakter patologii, utrudniajacy umieszczenie urzadzenia
[345]. Jednak, na podstawie wstepnych danych wykazano,
ze pacjenci z HCM i schytkowa niewydolnoscia serca moga
odnies¢ korzysci z LVAD z zastosowaniem ciagtego osiowego
przeptywu. W jednym z badan u pacjentéw z HCM leczonych
za pomoca LVAD czesciej obserwowano prawokomorowa
niewydolnosc¢ serca, koniecznos¢ przedtuzonego podawania
lekéw inotropowo dodatnich oraz czestsze zakazenia cewni-
kow dozylnych, przy poréwnywalnej $miertelnosci zwigzanej
z zabiegiem w poréwnaniu z pacjentami z kardiomiopatia
rozstrzeniowa lub chorobg niedokrwienng serca [346]. Ko-
nieczne sa dalsze badania w tym zakresie, ale wydaje sie, ze
ciagte osiowe pompy LVAD moga stanowi¢ korzystna opcje
jako terapia pomostowa u wybranych pacjentéw, zakwalifiko-
wanych do przeszczepu serca. Brakuje danych dotyczacych
leczenia docelowego lub jako pomostu do wyzdrowienia
u pacjentow z HCM.

9.3.2. Dlawica piersiowa

U pacjentéw z epizodami przedtuzajacych sie lub wy-
sitkowych dolegliwosci przypominajacych dfawice piersiowa,
jesli nie stwierdza sie LVOTO w spoczynku ani po prébach
prowokacyjnych lub tez istotnych zmian w naczyniach wief-
cowych, nalezy rozwazy¢ leczenie -adrenolitykiem lub an-
tagonista wapnia. Leki obu klas poprawiaja czynnos¢ rozkur-
czowa oraz zmniejszaja zapotrzebowanie miesnia sercowego
na tlen, a takze, w przypadku werapamilu, moga poprawiac
uposledzong perfuzje podwsierdziowej czesci miokardium,
indukowana wysitkiem [347-351]. Jesli nie wystepuje LVOTO,
mozna rozwazy¢ ostrozne stosowanie nitratow.
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Zalecenia dotyczace postepowania w przypadku wysitko-
wych boélow w klatce piersiowej u pacjentéw bez LVOTO

Pismien-

Zalecenia Klasa® | Poziom®

nictwo*

[347-
-351]

U pacjentéw z bélami o charak- lla
terze dtawicowym, u ktérych nie
wykazano LVOTO ani istotnych
zmian w naczyniach wienco-
wych, nalezy rozwazy¢ leczenie
za pomocg B-adrenolitykdw

i antagonistéw wapnia w celu
ztagodzenia objawdw

U pacjentéw z bélami o charak- Ilb
terze dtawicowym, u ktérych nie
wykazano LVOTO ani istotnych
zmian w naczyniach wienco-
wych, mozna rozwazy¢ leczenie
za pomocg doustnych nitratow

w celu zfagodzenia objawéw

LVOTO — zwezenie drogi odptywu lewej komory
*Klasa zalecen

PPoziom wiarygodnosci danych

Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

9.4. PRZEDSIONKOWE ZABURZENIA

RYTMU SERCA

Najczesciej wystepujaca arytmia u pacjentow z HCM to
AF. W8réd czynnikéw sprzyjajacych wystapieniu przedsion-
kowych zaburzer rytmu serca mozna wymieni¢ zwiekszone
ci$nienie i wielko$¢ LA, spowodowane przez nieprawidtowa
czynno$¢ rozkurczowa, LVOTO i niedomykalnos¢ mitralna.
Na podstawie ostatnio opublikowanego przegladu cze-
stos¢ wystepowania AF u pacjentow z HCM szacuje sie na
22,5%, a roczng zachorowalno$¢ na 3,1%; wsrdd chorych
z AF czesto$¢ wystepowania oraz roczna zachorowalnosé
dla incydentéw zakrzepowo-zatorowych (udar mézgu
oraz zatorowos¢ obwodowa) to odpowiednio 27,1% oraz
3,8% [72]. Sposroéd cech klinicznych najécislej zwiazanych
z napadowym lub utrwalonym AF mozna wymieni¢ wiek
oraz powiekszenie LA [72]. Wér6d innych potencjalnych
czynnikéw predykcyjnych wymienia sie LVOTO, szerokos¢
zatamka P w u$rednionym EKG > 140 ms, napadowe SVT,
zmiany ST-T stwierdzane w EKG spoczynkowym, przed-
wczesne pobudzenia komorowe, obecno$¢ LGE w obrazach
CMR oraz nieprawidtowa rezerwe przeptywu wieficowego
[72]. Z czynnikéw predysponujacych do wystapienia incy-
dentéw zakrzepowo-zatorowych wymieniano napadowe
lub przewlekte AF, zaawansowane objawy niewydolnosci
serca (NYHA 1l lub V), podeszty wiek, zwiekszony wskaz-
nik objetosci LA, pte¢ meska oraz hospitalizacje z powodu
niewydolnosci serca w wywiadzie [72].

Poniewaz wielko$¢ LA stanowi czynnik predykcyjny
AF oraz udaru mézgu u pacjentéw z HCM, u chorych
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z rytmem zatokowym i wymiarem LA > 45 mm nalezy co
6-12 miesiecy wykonywaé 48-godzinne ambulatoryjne
monitorowanie EKG w celu wykrycia AF.

Opublikowano mniej danych dotyczacych chorobo-
wosci i charakterystyki trzepotania przedsionkéw i innych
przedsionkowych zaburzer rytmu serca, zasadniczo jednak
w przypadku trzepotania przedsionkéw, ryzyko incydentow
zakrzepowo-zatorowych wydaje sie takie samo jak w AF
i nalezy w tym przypadku stosowa¢ standardowy sposéb
postepowania.

9.4.1. Leczenie dorazne

Wystapienie AF czesto wiaze sie z pojawieniem sie ob-
jawéw niewydolnosci serca i nalezy jak najszybciej podjac
dziafania zgodne z obowiazujacymi wytycznymi ESC [261,
262]. U pacjentéw z zaburzeniami hemodynamicznymi zaleca
sie wykonanie natychmiastowej kardiowersji elektrycznej
(DO) [261, 262]. U pacjentdéw z zaawansowanymi objawami
niewydolnosci serca lub dfawicy piersiowej wskazane jest
dozylne leczenie $-adrenolitykami lub amiodaronem.

U pacjent6w stabilnych hemodynamicznie zaleca sie do-
ustne leczenie $-adrenolitykami lub niedihydropirydynowymi
antagonistami wapnia w celu zwolnienia szybkiej czestotliwo-
Sci rytmu komoér w przebiegu AF [261, 262]. W przypadku
cech preekscytadji leki z grupy niedihydropirydynowych an-
tagonistow wapnia oraz adenozyna sa przeciwwskazane [261,
262]. Nie nalezy podawac¢ digoksyny u pacjentéw z LVOTO
oraz prawidtowa EF. Podobnie nalezy unikac lekéw antyaryt-
micznych klasy IC, takich jak flekainid i propafenon, poniewaz
poprzez wydtuzenie czasu trwania zespotu QRS oraz odstepu
QT moga spowodowac przyspieszenie rytmu komér wskutek
konwersji do trzepotania przedsionkéw z przewodzeniem do
komér 1:1 (261, 262].

Po osiagnieciu kontroli czestotliwosci rytmu serca, nalezy
rozwazy¢ wykonanie DC w trybie planowym po co najmniej
3 tygodniach skutecznego (z wartocia INR miedzy 2,0 a 3,0)
leczenia doustnym antagonista witaminy K (VKA). Jesli planuje
sie wczesniejsza DC, nalezy przyja¢ strategie na podstawie
badania TEE, zgodnie z wytycznymi ESC [261, 262].

9.4.2. Profilaktyka incydentow
zakrzepowo-zatorowych

W aktualnych wytycznych ESC u pacjentéw z AF w pro-
filaktyce udaru mézgu zaleca sie podejscie oparte na ocenie
czynnikéw ryzyka, w ktoérym ryzyko u pacjentéw z niezastaw-
kowym AF wylicza sie na podstawie systemu punktowego
znanego jako CHA,DS,-VASc (zastoinowa niewydolno$¢ serca,
nadcisnienie tetnicze, wiek > 75 lat (2 pkt), cukrzyca, przebyty
udar mézgu (2 pkt), choroba naczyr, wiek 65-74 lata i pte¢
zenska) [261, 262].

Poniewaz pacjenci z HCM zazwyczaj sa mlodsi niz
chorzy z innych grup wysokiego ryzyka i nie wiaczano ich
do badan dotyczacych incydentéw sercowo-naczyniowych,
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U pacjentéw z utrwalonym, przetrwatym lub napadowym AF w celu zapobiegania incydentom
zakrzepowo-zatorowym, przy braku przeciwwskazan zaleca sie stosowanie doustnych antykoagu-
lantéw (docelowy INR 2,0-3,0)

[223, 352]

U pacjentéw z trzepotaniem przedsionkéw zaleca sie takie samo leczenie przeciwzakrzepowe, jak
u chorych z AF

[261, 262]

Przy stosowaniu leczenia przeciwzakrzepowego (czy to w postaci VKA czy leczenia przeciwptytko-
wego) nalezy rozwazy¢ ryzyko krwawienia wedtug skali HAS-BLED

[353]

U pacjentéw z niedawnym poczatkiem AF nalezy rozwazy¢ przywrdcenie rytmu zatokowego za
pomoca kardiowersji elektrycznej lub farmakologicznej poprzez dozylne podanie amiodaronu

[261, 262]

Po kardiowersji elektrycznej nalezy rozwazy¢ stosowanie amiodaronu w celu osiggniecia kontroli
rytmu serca i utrzymania rytmu zatokowego

[354]

U pacjentéw z przetrwatym lub utrwalonym AF w celu kontroli czestotliwosci rytmu komér zaleca
sie stosowanie $-adrenolitykow, werapamilu lub diltiazemu

[261, 262]

U pacjentédw bez znacznego powiekszenia lewego przedsionka, u ktérych objawy wystepuja mimo
leczenia lub ktorzy nie moga przyjmowac lekéw antyarytmicznych mozna rozwazyc przezskérng
ablacje AF

[357-361]

U pacjentdw, u ktdrych farmakologicznie nie mozna osiggna¢ wiasciwej kontroli czestotliwosci
rytmu komér lub kiedy brak mozliwosci zapobiegania AF poprzez leczenie antyarytmiczne albo tez
terapia wigze sie ze Zle tolerowanymi dziataniami niepozgdanymi, mozna rozwazy¢ ablacje facza
przedsionkowo-komorowego w celu kontroli czestotliwosci rytmu serca

[261, 262]

Po zabiegu ablacji tacza przedsionkowo-komorowego u pacjentéw z LVEF > 50% zaleca sie
wszczepienie dwujamowego ukfadu stymulujacego serce (DDD) z funkcjg zmiany trybu stymulacji
w przypadku arytmii nadkomorowej (,mode-switch”) u chorych z napadowym AF oraz jednojamo-
wego uktadu (VVI) u pacjentdw z przetrwatym lub utrwalonym AF

[261, 262]

U pacjentéw z LVEF < 50% niezaleznie od typu AF po ablacji facza przedsionkowo-komorowego
mozna rozwazy¢ wszczepienie uktadu CRT

[261, 262]

U pacjentéw z rytmem zatokowym i wielkoscig lewego przedsionka > 45 mm nalezy rozwazyc
48-godzinne ambulatoryjne monitorowanie EKG co 6-12 miesiecy celem wykrycia AF

[72]

U pacjentéw z HCM i objawowym AF poddawanych zabiegowi miektomii przegrody miedzykomo-
rowej mozna rozwazy¢ wykonanie ablacji AF

[362]

U pacjentéw odmawiajacych leczenia jakimkolwiek doustnym antykoagulantem (VKA lub NOAC)
nalezy rozwazy¢ leczenie przeciwptytkowe z zastosowaniem kwasu acetylosalicylowego (w dawce
75-100 mg) tacznie z klopidogrelem w dawce 75 mg/dobe (przy niskim ryzyku krwawienia)

[363]

U pacjentéw z AF, u ktérych nie mozna stosowa¢ VKA w dawce terapeutycznej (INR 2-3) — ze
wzgledu na niepowodzenie uzyskania terapeutycznych wskaznikéw INR, dziatania niepozadane
VKA lub niemozno$¢ monitorowania INR — zaleca sie zastosowanie bezposredniego inhibitora
trombiny (dabigatran) lub doustnych inibitoréw czynnika Xa (np. riwaroksaban, apiksaban)

[364, 365]

Jesli nie wystepuje odwracalna przyczyna AF leczenie VKA (z INR wynoszacym 2,0-3,0) nalezy
stosowac do konca zycia, nawet po przywrdceniu rytmu zatokowego

[261, 262]

AF — migotanie przedsionkdw; CRT — terapia resynchronizujaca serca; EKG — elektrokardiogram; HAS-BLED — nadcisnienie tetnicze, nieprawidiowa
funkcja watroby/nerek (1 pkt kazda), udar mdzgu, krwawienie w wywiadzie lub sktonnos¢ do krwawien, niestabilny poziom INR, podeszty wiek (> 64 lat),

leki/alkohol (1 pkt kazdy); HCM — kardiomiopatia przerostowa; INR — miedzynarodowy wspétczynnik znormalizowany; LA — lewy przedsionek; NOAC —
doustne leki przeciwzakrzepowe nienalezgce do grupy antagonistéw witaminy K; LVEF — frakcja wyrzutowa lewej komory; VKA — antagonista witaminy K

*Klasa zalecen
°Poziom wiarygodnosci danych
Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

nie zaleca si¢ korzystania ze skali CHA,DS,-VASc w tej trwalym lub utrwalonym AF zaleca sie, aby wszystkich
grupie pacjentow. chorych z tej grupy z AF leczy¢ VKA. Zasadniczo, zaleca
Biorac pod uwage wysoka czestos¢ wystepowania si¢ leczenie OAC przez cale zycie, nawet po przywréceniu

udaréw mézgu u pacjentéw z HCM i napadowym, prze- rytmu zatokowego.

www.kardiologiapolska.pl
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W dwéch badaniach obserwacyjnych opisywano nizszy
odsetek udaréw u pacjentéw leczonych warfaryng niz u cho-
rych otrzymujacych leki przeciwptytkowe lub nieleczonych
przeciwzakrzepowo [223, 352]. Stad leczenie skojarzone za
pomoca kwasu acetylosalicylowego w dawce 75-100 mg oraz
klopidogrelu w dawce 75 mg na dobe powinno sie rozwazac
tylko u pacjentéw, ktérzy nie wyrazaja zgody lub u kt6rych
sa przeciwwskazania do leczenia OAC. Przy zalecanym
leczeniu przeciwzakrzepowym konieczna jest ocena ryzyka
krwawienia (zaréwno przy leczeniu VKA, jak i skojarzonej
terapii kwasem acetylosalicylowym i klopidogrelem). Aczkol-
wiek skali HAS-BLED [nadci$nienie tetnicze, nieprawidfowa
funkcja watroby/nerek (1 pkt kazda), udar mézgu, krwawienie
w wywiadzie lub sktonnos¢ do krwawier, niestabilny poziom
INR, podeszty wiek (> 64 lat), leki/alkohol (1 pkt kazdy)] nie
oceniano w populacji pacjentéw z HCM, wydaje sie ona
rozsadnym narzedziem podczas oceny ryzyka krwawienia
[353]. Wynik w skali HAS-BLED > 3 wskazuje na wysokie
ryzyko krwawienia i stosujac leki przeciwzakrzepowe u takich
chorych, nalezy zachowa¢ ostrozno$¢ i czesto powtarzac
ocene kliniczng [261, 262].

W grupie chorych z HCM nie oceniano bezpieczerstwa
i skutecznosci doustnych lekéw przeciwzakrzepowych nienale-
zacych do grupy antagonistéw witaminy K (NOAC), ale ogdInie
leki te sa zalecane przy braku mozliwosci zastosowania VKA
w terapeutycznej dawce (INR 2,0-3,0) lub jesli wystepuja dzia-
tania niepozadane VKA lub tez chory nie jest w stanie monito-
rowac INR. W tej sytuacji zaleca sie stosowanie bezposredniego
inhibitora trombiny (dabigatranu) lub doustnych inhibitoréw
czynnika Xa (np. riwaroksabanu, apiksabanu). Zalecenia do-
tyczace leczenia przeciwkrzepliwego przed kardiowersja i po
niej pokrywaja sie z aktualnymi wytycznymi ESC [261, 262].

9.4.3. Kontrola czestotliwosci rytmu komor

U pagjentéw z napadowym, przetrwatym i utrwalonym
AF zaleca sie kontrole czestotliwosci rytmu komor z zastosowa-
niem B-adrenolitykéw i niedihydropirydynowych antagonistow
wapnia — w monoterapii lub w skojarzeniu [261, 262]. Sposob
leczenia nalezy wybra¢ indywidualnie, biorac pod uwage wiek,
styl zycia i objawy niewydolnosci serca, a dawke dostosowac
tak, aby unikna¢ objawowej bradykardii, ale utrzymywac
czestotliwos¢ rytmu komér w spoczynku ponizej 100 ude-
rzefi/min. Adekwatnos¢ kontroli czestotliwosci rytmu komoér
nalezy oceni¢ podczas wysitku fizycznego. Kiedy nie udaje sie
osiagnac whasciwej kontroli czestotliwosci rytmu komér, mozna
rozwazy¢ ablacje facza AV oraz stymulacje stafa. Ze wzgledu
na brak danych dotyczacych odlegtego wptywu stymulacji
RV na czynno$¢ LV u pacjentéw z HCM, wyboru rodzaju
stymulagji po ablacji tacza AV u pacjentéw z przetrwatym lub
utrwalonym AF, nalezy dokona¢ zgodnie z wytycznymi ESC,
z wyjatkiem stymulacji CRT-P (CRT ze stymulatorem), kt6ra
nalezy rozwazy¢ u pacjentéw z uposledzong czynnoscig LV
(EF < 50%) [261, 262]. Jesli nie stwierdzono LVOTO u pacjen-
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téw z AF i EF ponizej 50% w celu kontroli czestotliwosci rytmu
komoér mozna stosowa¢ digoksyne (w dawce 0,125-0,5 mg
p.o.) w monoterapii lub leczeniu skojarzonym, aczkolwiek
brakuje danych na temat skutecznosci takiego postepowania.

9.4.4. Kontrola rodzaju rytmu serca

Dotychczas nie prowadzono randomizowanych, kontro-
lowanych badar oceniajacych wptyw lekéw antyarytmicznych
oraz przezskoérnej ablacji na zapobieganie nawrotom AF u pa-
cjentéw z HCM w odlegtej obserwacji. W jednym badaniu
obserwacyjnym wykazano, ze leczenie amiodaronem wiaze
sie z utrzymaniem rytmu zatokowego i rzadszymi zmianami
leczenia farmakologicznego, mniejsza czestoscig incydentow
zatorowych oraz DC [354]. W innych nie opisywano istotnych
réznic dotyczacych przezycia ani czasu utrzymywania sie
rytmu zatokowego wsréd chorych leczonych amiodaronem,
B-adrenolitykami czy antagonistami wapnia po pierwszym
epizodzie AF [223, 355]. W jednym krétko trwajacym
podwdjnie zaslepionym badaniu typu cross-over (n = 30)
wykazano wyttumienie nadkomorowych zaburzeri rytmu
serca po podawaniu sotalolu [266]. W celu leczenia LVOTO
stosuje sie dizopiramid, ale nie jest znany wplyw tego leku
na zmniejszenie czestosci napadow AF [267]. Nie publiko-
wano zadnych danych dotyczacych stosowania dronedaronu
u pacjentéw z HCM, ale w $wietle aktualnych badan, wyka-
zujacych wzrost incydentéw sercowo-naczyniowych, w tym
$miertelnosci z przyczyn sercowo-naczyniowych, nie zaleca
sie stosowania tego leku u chorych z HCM [261, 356].

Opublikowano kilka doniesier dotyczacych przezskérnej
ablacji AF u pacjentéw z HCM [357-361], ktéra mozna rozwa-
zac u pacjentéw bez istotnego powiekszenia LA, z objawami
opornymi na leczenie farmakologiczne albo u ktérych wyste-
puja przeciwwskazania do podawania lekéw antyarytmicz-
nych [357]. U 67% pacjentéw w Srednim czasie obserwacji
utrzymuje sie rytm zatokowy [357-361], niepowodzenie
leczenia czesciej obserwowano u pacjentéw z powiekszonym
LA i w podesztym wieku [357, 358].

9.5. NAGLY ZGON SERCOWY

U wiekszosci wspofczesnie ocenianych grup dorostych
pacjentow z HCM roczng czestoS¢ zgondw z przyczyn
sercowo-naczyniowych ocenia si¢ na 1-2%, a gtéwnymi
przyczynami zgonéw pozostaja SCD, niewydolno$¢ serca
oraz incydenty zakrzepowo-zatorowe [366]. Najczestsza ob-
serwowang przyczyna zgondéw arytmicznych jest spontaniczne
migotanie komor (VF), ale opisywano réwniez asystolie, blok
AV oraz czynnos¢ elektryczng bez odpowiedzi hemodyna-
micznej [239, 367-371].

9.5.1. Kliniczna ocena ryzyka

Ocena ryzyka SCD stanowi integralna cze$¢ oceny
klinicznej. Na podstawie wielu dowodéw uwaza sie, ze
u mfodziezy oraz dorostych ocena ryzyka powinna sktadac¢ sie
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Tabela 7. Gtéwne cechy kliniczne zwigzane ze zwiekszonym ryzykiem nagtego zgonu sercowego u dorostych

Czynnik ryzyka |
Wiek .

W wielu badaniach oceniano wptyw wieku na ryzyko SCD [71, 82, 99, 208, 244, 372-374], w dwdch z nich
stwierdzajac istotng korelacje ze zwiekszonym ryzykiem SCD u mfodszych chorych [73, 99]

*  Wydaje sie, ze niektdre czynniki ryzyka majg wieksze znaczenie u mtodszych chorych, najbardziej wyraznie wyste-
powanie NSVT [69], duzy LVH [375] oraz niewyjasnione omdlenia [99]

Komentarz

Nieutrwalony .
czestoskurcz

komorowy [69, 73, 83, 246, 248, 374]

NSVT (zdefiniowane jako > 3 kolejne pobudzenia komorowe o czestotliwosci > 120/min, trwajace < 30 s) obser-
wuje sie w ambulatoryjnym monitorowaniu EKG u 20-30% pacjentéw i uwaza za niezalezny czynnik ryzyka SCD

* Nie udowodniono, aby czestos¢ wystepowania, czas trwania oraz czestotliwos¢ rytmu komér podczas NSVT
wplywaty na stopien ryzyka SCD [69, 376]

Maksymalna grubos¢ |

Stopien nasilenia LVH oceniany na podstawie TTE wigze sie z ryzykiem SCD [69, 120, 121, 373]

w mtodym wieku

sciany lewej komory e W kilku badaniach potwierdzono wieksze ryzyko SCD u pacjentéw z maksymalng gruboscia Sciany LV > 30 mm,
ale brakuje danych dotyczacych pacjentéw z gruboscia $ciany LV > 35 mm [69, 73, 120, 247, 248, 373, 377, 378]
Nagty zgon sercowy e Mimo réznych definicji [71, 120, 372, 377] nagly zgon sercowy w wywiadzie rodzinnym zazwyczaj uwaza sie

z istotny klinicznie, kiedy co najmniej jeden krewny pierwszego stopnia z rozpoznana lub nierozpoznang HCM

przedsionka

w wywiadzie zmart nagle w wieku < 40 lat lub tez jesli u krewnego pierwszego stopnia z rozpoznaniem HCM doszto do SCD
rodzinnym niezaleznie od wieku
Omdlenie e U pacjentow z HCM czesto wystepuja omdlenia, jednak czesto trudno ustali¢ etiologie ze wzgledu na mnogos¢
mozliwych przyczyn [379]
¢ Omdlenie inne niz neurokardiogenne, ktérego przyczyny nie mozna wyjasni¢ po wykonaniu badan, stanowi
czynnik ryzyka SCD [73, 83, 99, 244, 246-248]
* Epizody omdlen na przestrzeni 6 miesiecy obserwacji mogg wigzac sie z wyzszym ryzykiem SCD [99]
Wielkos¢ lewego * Na podstawie dwoch badan potwierdzono zwigzek miedzy wielkoscig LA a ryzykiem SCD [73, 99] Dotychcza-

sowe badania nie potwierdzajg zwigzku miedzy SCD a polem lub objetoscig LA. Pomiar wielkosci LA odgrywa
réwniez wazna role w ocenie ryzyka wystapienia AF (patrz punkt 9.4)

Zwezenie drogi .
odptywu lewej komory

W wielu badaniach stwierdzono istotng korelacje miedzy wystepowaniem LVOTO a SCD [73, 82, 83, 246, 372, 380].
Pozostaje jednak kilka pytan bez odpowiedzi, w tym prognostyczne znaczenie indukowanego LVOTO oraz wptyw
leczenia (farmakologicznego lub inwazyjnego) na ryzyko SCD

Odpowiedz cisnienia .
tetniczego na wysitek
fizyczny

jest znana

U okofo 1/3 dorostych pacjentéw z HCM obserwuie sie nieprawidtowa odpowiedz skurczowego ci$nienia tetniczego
na wysitek fizyczny, charakteryzujaca sie postepujacym obnizaniem sie lub brakiem wzrostu wartosci ci$nienia, co
wynika z nieprawidfowego spadku systemowego oporu haczyniowego oraz niskiej rezerwy rzutu serca [241, 381]

* Podawano rézne definicje nieprawidiowej odpowiedzi cisnienia tetniczego u pacjentéw z HCM [69, 83, 246, 377].
Dla potrzeb niniejszych wytycznych nieprawidfowa odpowiedz zdefiniowano jako brak wzrostu cisnienia tet-
niczego o przynajmniej 20 mm Hg od wartosci spoczynkowych do szczytu wysitku lub obnizenie sie cisnienia
0 > 20 mm Hg w stosunku do najwyzszej wartosci [237]

* Nieprawidtowa odpowiedz ci$nienia tetniczego podczas wysitku wigze sie z wyzszym ryzykiem SCD u pacjen-

téw < 40. roku zycia [237], aczkolwiek wartos¢ prognostyczna tego parametru u pacjentéw > 40. roku zycia nie

HCM — kardiomiopatia przerostowa; LA — lewy przedsionek; LVH — przerost lewej komory; LVOTO — zwezenie drogi odptywu lewej komory; NSVT —
nieutrwalony czestoskurcz komorowy; SCD — nagty zgon sercowy; TTE — echokardiografia przezklatkowa

z wywiadu klinicznego i rodzinnego, 48-godzinnego ambula-
toryjnego monitorowania EKG, TTE (lub CMR w przypadku
ztego okna akustycznego) oraz ograniczonego objawami
badania wysitkowego. Czynniki kliniczne, ktére wiaza sie
z podwyzszonym ryzykiem SCD i ktérych uzywano do oceny
ryzyka w poprzednich wytycznych przedstawiono w tabeli 7.

9.5.2. Modele oceny ryzyka naglego zgonu
sercowego

W badaniach dotyczacych innych choréb ukfadu ser-
cowo-naczyniowego dowiedziono, ze wszczepienie ICD

www.kardiologiapolska.pl

w profilaktyce pierwotnej i wtérnej zmniejsza Smiertelnos¢
[382, 383] jednak poziom ryzyka uzasadniajacy wszczepienie
urzadzenia zazwyczaj jest okreslany na podstawie charaktery-
styki klinicznej populacji wiaczonej do badan, niz a priori na
podstawie definicji akceptowalnego ryzyka. Ze wzgledu na
réznorodnos¢ populacji objetych badaniami stwarza to pewne
niezgodnosci. Prawdopodobnie réwniez uwarunkowania
spoteczne, ekonomiczne i kulturalne wptywaja na ksztatt
opracowywanych wytycznych.

Do tej pory nie prowadzono randomizowanych badan,
brakuje tez standaryzowanych prospektywnych modeli
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predykcyjnych, ktére pozawalatyby na ocene wskazan do
wszczepienia ICD u pacjentéw z HCM. Zalecenia opieraja
sie na obserwacyjnych, retrospektywnych badaniach ko-
hortowych, ktére okreslaja zwiazek miedzy charakterystyka
kliniczna a rokowaniem.

W poprzedniej wersji wytycznych [384] oraz bardziej
aktualnych wytycznych American College of Cardiology
Foundation/American Heart Association [385], oceniajac
ryzyko i wskazania do wszczepienia ICD brano pod uwage
charakterystyke kliniczna (NSVT, maksymalna grubos¢ sciany
LV > 30 mm, wywiad rodzinny SCD, niewyjasnione omdlenia
oraz nieprawidtowa odpowiedz ci$nienia tetniczego na wysi-
tek). Ten spos6b postepowania wiaze sie z licznymi ogranicze-
niami: w szczegblnosci ocenia sie ryzyko wzgledne — a nie
bezwzgledne, brakuje mozliwosci r6znicowania wptywu
réznego nasilenia indywidualnych czynnikéw ryzyka [386],
a niektére czynniki ryzyka, jak grubo$¢ sciany LV traktuje sie
jako zmienne zerojedynkowe, podczas gdy wiaza sie one ze
wzrostem ryzyka w sposob ciagly [121]. Dlatego tez aktualne
algorytmy oceny ryzyka pozwalaja na rozréznienie miedzy
pacjentami wysokiego i niskiego ryzyka [386].

Sugerowano, ze inne zmienne kliniczne, takie jak wtok-
nienie miokardium (stwierdzone na podstawie wzmocnienia
kontrastowego w badaniu CMR), obecnos¢ tetniaka koniuszka
oraz liczne mutacje genéw biatek sarkomeru stanowig czyn-
niki utatwiajace decyzje o wszczepieniu ICD u wybranych
chorych posredniego ryzyka, ale w chwili obecnej jest zbyt
mato danych, aby zaleca¢ ten sposéb postepowania [33,
129, 144].

Ostatnio, na podstawie wieloosrodkowego, retrospek-
tywnego, dfugo trwajacego badania kohortowego 3675 pa-
cjentéw — znanego jako HCM Risk-SCD — opracowano
i walidowano nowy model predykcyjny ryzyka SCD [73].
W badaniu HCM Risk-SCD stosowano zmienne predykcyjne,
ktére uznano za zwigzane ze zwiekszonym ryzykiem nagtego
zgonu na podstawie co najmniej jednej opublikowanej analizy
wielu zmiennych (dodatkowa tab. 5). Wylacza to nieprawi-
dtowa odpowiedz ci$nienia tetniczego jako czynnik ryzyka.
Model pozwala na ocene indywidualnego 5-letniego ryzyka
naglego zgonu oraz — na podstawie bezposredniego poréw-
nania z modelem, w ktérym uwzgledniono cztery gféwne
czynniki ryzyka — ma wyzsza wartos¢ predykcyjna (poziom
wskaznika C 0,54-0,7) i wypada korzystnie w poréwnaniu
z innymi podobnymi algorytmami predykcyjnymi, takimi jak
skala CHA,DS,-VASc [73].

Wz6r HCM-Risk-SCD wyglada nastepujaco:

Prawdopodobienstwo SCD w ciagu 5 lat =
= 1 _ 0/9988Xp (indeks prognostyczny)

gdzie indeks prognostyczny = [0,15939858 X maksymal-

na grubos¢ Sciany (mm)] — [0,00294271 X maksymalna
grubos¢ sciany? (mm?)] + [0,0259082 X wymiar LA (mm)]
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+[0,00446131 x maksymalny (spoczynkowy/po prébie Valsa-
Ivy) gradientdrogi odptywu LV (mm Hg)] +[0,4583082 X wywiad
rodzinny SCD] + [0,82639195 X NSVT] + [0,71650361 X nie-
wyjasnione omdlenia] —[0,01799934 X wiek podczas oceny
klinicznej (w latach)].

We wzorze HCM Risk-SCD uwzgledniono nieliniowa
zalezno$¢ miedzy ryzykiem SCD a maksymalna gruboscia
Sciany komory [73]. Jest to ujete w modelu predykcyjnym
ryzyka poprzez wiaczenie grubosci maksymalnej Sciany
LV w drugiej potedze.

9.5.3. Prewencja naglych zgonéw sercowych
9.5.3.1. Ograniczenie wysitku

Aczkolwiek udokumentowane, wyzwalane wysitkiem,
utrwalone, komorowe zaburzenia rytmu wystepuja rzadko
[246] — a do wiekszosci wytadowan ICD dochodzi bez ta-
chykardii i bez wysitku fizycznego [387, 388] — pacjentom
z HCM nalezy odradzac rywalizacje sportowa oraz intensywna
aktywnos¢ fizyczna, szczegblnie chorym obciazonym czynni-
kami ryzyka SCD i/lub LVOTO.

9.5.3.2. Leki antyarytmiczne

Jak dotad brakuje danych potwierdzajacych skutecznos¢
zastosowania lekéw antyarytmicznych w profilaktyce SCD
u pacjentéw z HCM. W jednym niewielkim badaniu obserwa-
cyjnym opisywano nizszg czestos¢ ICD u pacjentow z NSVT
w monitorowaniu EKG metoda Holtera leczonych amioda-
ronem. W innych badaniach stwierdzano podwyzszony prég
dla wystapienia VF podczas leczenia amiodaronem, ale na
podstawie bada obserwacyjnych nie potwierdzono korzyst-
nego wptywu leku w profilaktyce ICD [389, 390]. Nie wydaje
sie, aby dizopiramid istotnie wptywat na ryzyko SCD [267].

9.5.3.3. Wszczepialne kardiowertery—defibrylatory
9.5.3.3.1. Profilaktyka wtérna

Pacjenci z HCM, u ktorych wystapito VF lub utrwalony
VT sa obciazeni bardzo wysokim ryzykiem nawrotu groznej
arytmii powodujacej zgon i nalezy im wszczepi¢ ICD [327,
367,391-393]. W praktyce klinicznej tacy chorzy zdarzaja sie
bardzo rzadko, a wszczepienie ICD rzadko stanowi wéwczas
problem kliniczny [327]. Opublikowano dane dotyczace ko-
morowych zaburzen rytmu serca wywotanych przez wysitek
fizyczny, w jednym z nich sugerowano, ze ich wystapienie
wiaze sie z wysokim ryzykiem SCD [246].

9.5.3.3.2. Profilaktyka pierwotna

Identyfikacja pacjentéw nieobciazonych wywiadem VF,
ktorzy naleza do grupy wysokiego ryzyka SCD stanowi duze
wyzwanie, gdyz tylko w niewielkiej podgrupie tych pacjentow
z juz wszczepionym ICD obserwuje sie potencjalnie ratujace
zycie wytadowania urzadzenia [394]. Natomiast u wielu pa-
cjentéw z wszczepionym ICD dochodzi do nieadekwatnych
wytadowan i powiktan zabiegowych [327].

www.kardiologiapolska.pl



Wytyczne ESC dotyczgce rozpoznawania i postepowania w kardiomiopatii przerostowej w 2014 roku

Zalecenia dotyczace zapobiegania nagtym zgonom sercowym

Zalecenia Klasa® | Poziom® | Pismiennictwo*
U pacjentéw z HCM zaleca sie unikanie wyczynowego uprawiania sportu¢ [395]

U pacjentéw po przebytym zatrzymaniu krazenia w mechanizmie VT lub VF albo epizodzie sponta- [327, 367,
nicznie wystepujgcego utrwalonego VT powodujacego omdlenie lub zaburzenia hemodynamiczne, 391-393]
rokujgcych przezycie > 1 roku zaleca sie wszczepienie ICD

U pacjentéw w wieku > 16 lat, bez wywiadu zatrzymania krazenia w mechanizmie VT lub VF albo [73]
epizodu spontanicznie wystepujacego utrwalonego VT powodujgcego omdlenie lub zaburzenia

hemodynamiczne zaleca sie ocene ryzyka nagtego zgonu w ciggu 5 lat za pomocg metody HCM

Risk-SCD

Zaleca sie oszacowanie 5-letniego ryzyka nagtego zgonu podczas wstepnej oceny pacjenta, a na- [73]
stepnie powtarzanie oceny ryzyka co 1-2 lata lub przy zmianie stanu klinicznego chorego

Wszczepienie ICD nalezy rozwazy¢ u pacjentdw, u ktérych 5-letnie ryzyko nagtego zgonu serco- [73, 327,
wego wynosi > 6%, a oczekiwane przezycie > 1 roku, po szczegbtowej ocenie klinicznej, biorac 393, 396]
pod uwage ryzyko wystapienia powikfan w ciggu catego zycia oraz wptyw ICD na styl zycia, status

socjoekonomiczny oraz zdrowie psychiczne

U wybranych pacjentéw, u ktérych oszacowane 5-letnie ryzyko nagtego zgonu sercowego wynosi [73, 327,
miedzy > 4% a < 6%, a oczekiwane przezycie > 1 roku, mozna rozwazy¢ wszczepienie ICD, po 393, 396]
szczegbtowej ocenie klinicznej, biorac pod uwage ryzyko wystgpienia powiktan w ciggu catego

zycia oraz wptyw ICD na styl zycia, status socjoekonomiczny oraz zdrowie psychiczne

Wszczepienie ICD u pacjentéw, u ktdrych oszacowane 5-letnie ryzyko nagtego zgonu sercowego [73, 327,
wynosi < 4%, mozna rozwazy¢ tylko, jesli wystepuja cechy kliniczne o udowodnionym znaczeniu 393, 396]
prognostycznym oraz kiedy szczegdfowa ocena ryzyka wystapienia powiktan w ciggu catego zycia

oraz wptywu ICD na styl zycia, status socjoekonomiczny oraz zdrowie psychiczne sugeruje wiele

korzysci z wszczepienia 1CD

Nie zaleca sie wszczepienia ICD u pacjentdw, u ktérych oszacowane 5-letnie ryzyko nagtego zgonu [73, 327,
sercowego wynosi < 4% i nie wystepuja inne cechy kliniczne o udowodnionym znaczeniu progno- 393, 396]
stycznym

HCM — kardiomiopatia przerostowa; ICD — wszczepialny kardiowerter—defibrylator; VF — migotanie komér; VT — czestoskurcz komorowy

*Klasa zalecen
bPoziom wiarygodnosci danych
Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

9Wytyczne ESC definiuja wyczynowe uprawianie sportu jako amatorskie lub zawodowe zaangazowanie w regularne treningi sportowe i udziat w oficjalnych

zawodach (patrz szczegdtowe informacje w odpowiednich wytycznych) [395]

W niniejszych wytycznych zaleca sie poddanie pacjen-
tow standaryzowanej ocenie klinicznej (patrz dodatkowe
tab. 5 i ryc. 7), co pozwala na zdefiniowanie zmiennych
prognostycznych, ktére mozna nastepnie zastosowac do
oszacowania 5-letniego ryzyka SCD za pomoca modelu
HCM Risk-SCD [kalkulator ryzyka dostepny na stronie
internetowej (http://www.escardio.org/guidelines-su-
rveys/esc-guidelines/Pages/hypertrophic-cardiomyopathy.
aspx)].

Opublikowany model HCM Risk-SCD wykorzystano do
okreslenia trzech kategorii ryzyka (wysokie, posrednie i niskie)
(ryc. 7). Zalecenia dotyczace wszczepienia ICD u chorych
w kazdej z tych kategorii uwzgledniaja nie tylko poziom bez-
wzglednego ryzyka statystycznego, ale réwniez wiek pacjenta
i ogolny stan zdrowia, czynniki spoteczno-ekonomiczne oraz
psychologiczny wptyw leczenia. Zalecenia sg wystarczajaco
elastyczne, aby dostosowac je do sytuacji nieuwzglednionych
przez model HCM Risk-SCD.

www.kardiologiapolska.pl

Nie nalezy stosowa¢ modelu HCM Risk-SCD u pa-
cjentéw ponizej 16. roku zycia, zawodowych sportowcow
oraz pacjentéw z chorobami metabolicznymi/naciekowymi
(np. choroba Anderson-Fabry’ego) oraz zespotami wad
wrodzonych (np. zesp6t Noonan). Model nie uwzglednia
gradientéow drogi odptywu LV indukowanych wysitkiem
fizycznym i nie zostal walidowany u pacjentéw przed pla-
nowanym zabiegiem lub po miektomii i SAA.

Poniewaz zaleznos¢ miedzy maksymalna gruboscia Sciany
LV a ryzykiem nie jest liniowa, szacowanie ryzyka SCD jest za-
wodne u pacjentéw z ciezkim LVH (= 35 mm). Moze to wynika¢
z niewielkiej liczebnosci tej podgrupy chorych, ale, jak wyka-
zano w pracy zrédfowej, odsetek nagtych zgonéw wsréd tych
pacjentow byt bardzo niski. Podobne zjawisko zaobserwowano
rowniez przynajmniej w jednym z wczedniejszych badan [99].

Do czasu kolejnych badan, u pacjentéw z maksymalna
gruboscia $ciany LV > 35 mm, model HCM Risk-SCD nalezy
stosowac z rezerwa.
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PROFILAKTYKA PIERWOTNA

Zalecana ocena:

Dane z wywiadu

Echokardiogram 2D/badanie doplerowskie
48-godzinne ambulatoryjne monitorowanie EKG

v

Zmienne skali HCM Risk-SCD:

* wiek

* nagly zgon sercowy w wywiadzie rodzinnym
* niewyjasnione omdlenie

e gradient drogi odptywu lewej komory®

* maksymalna grubos¢ sciany lewej komory®

* wymiar lewego przedsionka’

* NSVT

PROFILAKTYKA WTORNA

* Nagte zatrzymanie krazenia na skutek VT lub VF
¢ Spontaniczny, utrwalony VT powodujacy
omdlenie lub zaburzenia hemodynamiczne

4

| Oczekiwana dtugosc zycia > 1 roku |

\ 4

Zaleca sie ICD

Wskaznik HCM Risk-SCD |

\ 4

NISKIE RYZYKO

5-letnie ryzyko < 4%

POSREDNIE RYZYKO
5-letnie ryzyko od = 4 do < 6%

WYSOKIE RYZYKO

5-letnie ryzyko = 6%

Nie zaleca sie wszczepienia ICD" | | Mozna rozwazy¢ wszczepienie ICD | | Nalezy rozwazy¢ wszczepienie ICD

Rycina 7. Algorytm kwalifikacji do wszczepienia ICD; 2D — dwuwymiarowe; EKG — elektrokardiogram; ICD — wszczepialny kardio-
werter—defibrylator; NSVT — nieutrwalony czestoskurcz komorowy w 24-48-godzinnym ambulatoryjnym EKG; VF — migotanie komor;

VT — czestoskurcz komorowy

3Wskazana ocena wartosci bezwzglednych gradientu drogi odptywu lewej komory, maksymalnej grubosci $ciany lewej komory i wymiaréw lewego przedsionka
®Nie zaleca sie wszczepienia ICD, chyba ze wystepuja dodatkowe cechy kliniczne o potencjalnym znaczeniu prognostycznym lub prawdopodobne korzysci
przewyzszajg ryzyko powiktan w ciggu catego zycia oraz wptyw wszczepienia ICD na styl zycia, status socjoekonomiczny oraz zdrowie psychiczne

U pacjentéw, u ktérych oszacowane 5-letnie ryzyko
SCD wynosi < 4% nie zaleca sie wszczepienia kardiowerte-
ra—defibrylatora i nie istniejg zadne inne przestanki kliniczne
o potencjalnym znaczeniu prognostycznym (np. liczne SCD
w miodym wieku w wywiadzie rodzinnym lub nieprawidfowa
odpowiedz cisnienia tetniczego w trakcie préby wysitkowej).
Kiedy takie czynniki wystepuja, decyzje o wszczepieniu ICD
nalezy podja¢ indywidualnie, biorac pod uwage prawdo-
podobne korzysci w stosunku do ryzyka powikfan w ciagu
calego zycia oraz wptywu ICD na styl zycia, status spoteczno-
-ekonomiczny oraz zdrowie psychiczne.

9.5.3.3.3. Praktyczne aspekty wszczepienia ICD

Przed wszczepieniem ICD nalezy poinformowac pacjenta
o ryzyku nieadekwatnych wytadowan, powiktan okotozabie-
gowych oraz uwarunkowaniach spofecznych i zawodowych
(w tym ograniczeniach prowadzenia pojazdéw mechanicz-
nych) zwiazanych z urzadzeniem. Trwaja badania dotyczace
roli srédzabiegowego testu defibrylacji, ale u pacjentéw
z ciezkim LVH oraz leczonych amiodaronem opisuje si¢ wy-
sokie progi defibrylacji [397-400]. Do czasu opublikowania
danych dotyczacych pacjentow z HCM testy defibrylag;ji
moga by¢ wykonywane w zaleznosci od uznania operatora.
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U pacjentéw, u ktorych wykazano wysoki prog defibrylacji,
oraz u ktérych podczas testu nie udaje sie przerwac arytmii
wytadowaniem wszczepionego urzadzenia, alternatywa
pozostaja wszczepienie urzadzenia pod miesier piersiowy
lub standardowe postepowanie w postaci odwrécenia po-
larnosci elektrody defibrylujacej, zmiana ksztattu impulsu
wytadowania, dofaczenie/odfaczenie coila w zyle gtéwnej
gornej i ponowna préba skutecznosci defibrylacji oraz, jesli
to konieczne, wszczepienie elektrody podskorne;j.

Strefe VF urzadzenia nalezy zaprogramowac powyzej
220/min w celu zminimalizowania wytadowar zwiazanych
z AF z szybka czynnoscia komor. Nalezy réwniez rozwazy¢
zaprogramowanie strefy SVT dopasowanej indywidualnie
do charakterystyki pacjenta. Na podstawie danych obser-
wacyjnych wykazano, ze stymulacja anty-tachyarytmiczna
skutecznie przerywa komorowe zaburzenia rytmu u pacjen-
tow z HCM, ale nie zmniejsza czestosci nieadekwatnych
wytadowan [387, 401]. Poniewaz wszczepienie elektrod
przedsionkowych nie zmniejsza czestosci nieadekwatnych
wytadowan [327, 393, 396], u wiekszosci pacjentow wy-
starczy pojedyncza elektroda komorowa. Wyjatek stanowia
pacjenci z LVOTO, u ktérych wszczepienie elektrody przed-
sionkowej pozwala na stymulacje z krotkim op6Znieniem AV
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Zalecenia dotyczace aspektow praktycznych leczenia
za pomoca wszczepialnego kardiowertera—defibrylatora

Zalecenia dotyczace wszczepienia kardiowertera-defibryla-
tora u dzieci

ICD — wszczepialny kardiowerter—defibrylator; S-ICD™ — podskérny uktad 1ICD
*Klasa zalecen

°Poziom wiarygodnosci danych

Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

oraz pacjenci z rytmem zatokowym i uposledzong funkcja
skurczowa LV, u ktérym mozna preferowac CRT (patrz punkt
9.3.1.2). W $wietle wynikéw badania Multicenter Automatic
Defibrillator Implantation Trial — Reduce Inappropriate The-
rapy (MADIT-RIT), w profilaktyce pierwotnej mozna rozwazy¢
programowanie tylko terapii typu shock-only, aczkolwiek
badanie to dotyczyto pacjentéw z niska EF [402].

U pacjentéw z wszczepionym ICD, u ktérych nawracaja
objawowe komorowe zaburzenia rytmu lub powtarzaja sie
wyfadowania ICD, mimo optymalnego leczenia i zaprogra-
mowania urzadzenia, zaleca sie terapie B-adrenolitykami
i/lub amiodaronem [219]. U pacjentéw z nieadekwatnymi
wyfadowaniami ICD wynikajacymi z regularnych tachyaryt-
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Zalecenia Klasa? | Poziom® i Zalecenia Klasa® | Poziom® )
nictwo* nictwo*
Przed wszczepieniem ICD nalezy [219, Wszczepienie ICD zaleca sie [409,
poinformowac pacjenta o ryzyku 327] u dzieci po przebytym zatrzyma- 413, 414]
nieadekwatnych wytadowan, po- niu krazenia lub epizodzie udo-
wikfaniach zwigzanych z zabie- kumentowanego utrwalonego
giem wszczepienia oraz implika- czestoskurczu komorowego
cjach spotecznych, zawodowych Wszczepienie ICD nalezy rozwa- [377,
i zwigzanych z prowadzeniem zy¢ u dziedi, u ktérych wystepujg 409, 414]
pojazdéw mechanicznych co najmniej dwa pediatryczne
U pacjentéw z wszczepionym [219, czynniki ryzyka?, po udzieleniu
ICD, u ktoérych wystepuja obja- 403] odpowiednich informacji oraz
wowe komorowe zaburzenia kiedy ocena ryzyka wystapienia
rytmu lub nawracajace wyta- powikian w ciggu catego zycia
dowania, mimo optymalnych oraz wptywu ICD na styl zycia
parametréw i przeprogramo- oraz zdrowie psychiczne sugeruje
wania urzadzenia, zaleca sie przewage korzysci z wszczepie-
stosowanie S-adrenolitykdw i/lub nia ICD
amiodaronu Wszczepienie ICD mozna rozwa- [409]
U pacjentéw z wszczepionym [403] zy¢ u dziedi, u ktérych wystepuje
ICD oraz nieadekwatnymi jeden pediatryczny czynnik ryzy-
wytadowaniami wynikajacymi ka?, po udzieleniu odpowiednich
z szybkich tachyarytmii nadko- informacji oraz kiedy ocena ryzy-
morowych, zaleca sie badanie ka wystapienia powikfan w ciggu
elektrofizjologiczne w celu catego zycia oraz wptywu ICD na
zidentyfikowania i leczenia po- styl zycia oraz zdrowie psychicz-
tencjalnie poddajacego sie ablacji ne sugeruje przewage korzysci
substratu arytmii z wszczepienia ICD
U pacjentdw, u ktérych nie [407] ICD — wszczepialny kardiowerter—defibrylator; HCM — kardiomiopatia
stwierdza sie wskazan do przerostowa; SCD — nagtly zgon sercowy
leczenia elektrostymulacja stafg :l;laga zalecen -
oziom wiarygodnosci danych

mozna rozwazy¢ podskdrny Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia
uktad 1CD (S-ICD™) 9Duze pediatryczne czynniki ryzyka: maksymalna grubosc sciany lewej

komory > 30 mm lub Z-score > 6, niewyjasnione omdlenie, nieutrwalony
czestoskurcz komorowy (> 3 kolejne pobudzenia komorowe o czestotliwosci
> 120/min trwajace < 30 s), SCD w wywiadzie rodzinnym (SCD u co
najmniej jednego krewnego pierwszego stopnia z potwierdzonym lub nie-
potwierdzonym rozpoznaniem HCM w wieku < 40 lat lub SCD u krewnego
pierwszego stopnia z ustalonym rozpoznaniem HCM niezaleznie od wieku)

mii nadkomorowych zaleca sie EPS w celu zidentyfikowania
i leczenia substratu arytmii potencjalnie poddajacego sie
ablacji [403].

Nowo zaprojektowany system podskérny ICD (S-ICD™
Boston Scientific) zostat zaaprobowany przez Food and Drug
Administration (FDA). Uzycie systemu mozna rozwazac
u pacjentdéw z HCM, u ktérych nie stwierdza sie wskazar do
elektrostymulacji [404]. Szczegblna uwage nalezy zwrdci¢
na optymalne zaprogramowanie wyczuwania zatamka R
w spoczynku i w czasie wysitku, w celu zapobiegania nieade-
kwatnym wyfadowaniom wynikajacym z nadczutosci wobec
zatamka T. U kazdego pacjenta nalezy monitorowac wiecej
niz 1 wektor EKG, aby umozliwi¢ alternatywny sposéb pro-
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gramowania w przypadku wystapienia zjawiska nadczutosci
[405, 406]. Dane z wieloosrodkowego rejestru obejmujacego
58 pacjentéw wskazuja wstepnie skuteczno$¢ i bezpieczen-
stwo takiego sposobu postepowania [407].

9.5.4. Ryzyko naglego zgonu sercowego u dzieci

U dzieci wszczepienie ICD (jesli to konieczne, z elektro-
da nasierdziowa) zaleca sie po epizodzie zagrazajacej zyciu
artymii komorowej. U matych dzieci (< 8. rz.) ze wzgledu
na brak danych ograniczona jest stratyfikacja ryzyka w celu
okreslenia wskazar do wszczepienia urzadzenia w profilak-
tyce pierwotnej. Niemowleta i mate dzieci oraz pacjenci
z wrodzonymi zaburzeniami metabolicznymi lub zespofami
wad wrodzonych sa obciazeni najwyzszym ryzykiem zgonu
lub przeszczepu serca [408]. Powszechnie uwaza sig, ze do
gléwnych czynnikéw ryzyka SCD, podobnie jak u dorostych,
naleza ciezki LVH, niewyjasnione omdlenia, NSVT oraz ob-
cigzajacy wywiad rodzinny [409]. Definicje ciezkiego LVH
u niemowlat i dzieci ustalono, stosujac inny sposéb podejscia
i pomiaréw [410, 411]. Wedtug autoréw niniejszych wy-
tycznych nalezy przyja¢, ze maksymalna grubos¢ Sciany
LV > 30 mm lub warto$¢ wskaznika Z (Z-score) > 6 mozna
uwazac za czynnik ryzyka u dzieci [410].

Wszczepienie ICD nalezy rozwazac u dzieci, u ktérych
wystepuja co najmniej dwa gféwne czynniki ryzyka. W wiek-
szosci przypadkow wystarczy wszczepienie jednojamowego
defibrylatora, co zmniejsza réwniez prawdopodobienistwo
powikfan [412]. U wybranych pacjentéw z jednym gtéwnym
czynnikiem ryzyka mozna rozwazy¢ wszczepienie ICD po
doktadnym przeanalizowaniu zagrozen i korzysci dla dziecka
i jego rodziny.

9.6. OBJAWOWA BRADYKARDIA I BLOK

PRZEDSIONKOWO-KOMOROWY

U pacjentéw z HCM stosunkowo rzadko wystepuje
objawowa bradykardia spowodowana przez niewydolnos¢
wezta zatokowego lub blok AV. W takich przypadkach nalezy
postepowac zgodnie z aktualnymi Wytycznymi ESC [249].
Wystepowanie bloku AV powinno nasuwa¢ podejrzenie
szczegblnych podtypéw mutacji genetycznych (desminy,
FHL1, PRKAG2) u miodszych chorych lub skrobiawicy, lub
choroby Andersona-Fabry’ego u pacjentéw w starszym wieku
(patrz punkt 5 dotyczacy rozpoznania). Przeciwnie, niewy-
dolnos¢ chronotropowa wystepuje dos¢ czesto (szczegdlnie
w chorobie Andersona-Fabry’ego) i stanowi wazna przyczy-
ne ograniczenia wydolnosci fizycznej [415]. W przypadku
wystapienia bloku AV, spowodowanego przez leki blokujace
przewodzenie AV, nalezy dostosowa¢ dawke lekéw oraz
ponownie oceni¢ wskazania do stymulacji.

Korzysci ze stymulacji w trybie rate-responsive w celu
podwyzszenia tolerancji wysitku sa niepewne. Nie wiadomo,
jaki jest wptyw przewlekfej stymulacji RV u pacjentéw z HCM
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na czynno$¢ skurczowa LV, ale nalezy minimalizowa¢ czas
stymulacji komorowej, z wyjatkiem leczenia LVOTO. U pa-
cjentéw z uposledzona czynnoscia skurczowa (EF < 50%)
nalezy rozwazy¢ wszczepienie CRT-P [339, 416].

9.7. CZESTOSKURCZ KOMOROWY

Nieutrwalony czestoskurcz komorowy (zdefiniowany
jako co najmniej 3 kolejne pobudzenia komorowe o czesto-
tliwosci = 120/min, trwajace < 30 s) czesto wystepuje w zapi-
sie ambulatoryjnego monitorowania EKG [69, 70, 417, 418].
Czestos¢ wystepowania NSVT wzrasta z wiekiem pacjentow
i koreluje z gruboscia Sciany LV oraz obecnoscia pdznego
wzmocnienia kontrastowego w obrazie CMR [69, 140]. Nie-
utrwalony czestoskurcz komorowy stanowi czynnik ryzyka
SCD, ale zazwyczaj nie wymaga wdrozenia lekoéw antyaryt-
micznych. Rzadko wystepuje w czasie lub bezposrednio po
zakonczeniu wysitku fizycznego, ale moze sie wiaza¢ z wy-
sokim ryzykiem SCD [246].

Udokumentowany utrwalony VT (= 30 s) wystepuje
rzadko, czesciej u pacjentéw z tetniakami koniuszka LV [256,
419]. U pacjentéw z przedtuzajacymi sie lub objawowymi
epizodami VT oraz czynnikami ryzyka miazdzycy nalezy
rozwazy¢ wykluczenie zmian w naczyniach wieficowych. Nie
udowodniono, aby dobrze tolerowany hemodynamicznie,
utrwalony VT wigzat sie z gorszym rokowaniem niz NSVT,
ale powinien by¢ traktowany jako czynnik ryzyka SCD. U pa-
cjentow, ktérzy Zle toleruja VT nalezy rozwazy¢ wszczepienie
ICD oraz leczenie farmakologiczne f-adrenolitykami lub
amiodaronem, aby przerywac kolejne epizody. U pacjentéw,
u ktérych mozna wykazac¢ ogniskowe zrédto arytmii, mozna
rozwazy¢ EPS i ablacje [420-422].

10. Zalecenia dotyczace rutynowej

obserwacji

Pacjenci z HCM przez cale zycie wymagaja obserwaciji
w celu oceny zmian: wystepujacych objawow klinicznych, ry-
zyka niekorzystnych zdarzen, LVOTO, funkgji LV i rytmu serca.

W pojedynczych tylko publikacjach przedstawiono zmia-
ny czynnosci serca oraz nasilenia objawéw klinicznych w dtu-
gotrwalej obserwacji, cho¢ w badaniach typu przekrojowego
wykazano, ze czestos¢ zaburzen funkgji skurczowej LV oraz
przedsionkowych zaburzen rytmu serca wzrasta wraz z wie-
kiem [222, 224, 225, 423]. Czesto$¢ monitorowania chorych
zalezy od zaawansowania choroby, wieku i zgtaszanych ob-
jawdw. Badanie kliniczne, w tym 12-odprowadzeniowe EKG
oraz TTE nalezy wykonywac co 1-2 lata lub nawet czesciej
u pacjentéw, u ktérych pojawiaja sie nowe objawy niewydol-
nosci serca. Raz w roku (lub co 6 mies. w przypadku wymiaru
LA = 45 mm) zaleca sie wykonanie ambulatoryjnego monito-
rowania EKG, aby wykry¢ bezobjawowe przedsionkowe lub
komorowe zaburzenia rytmu serca. U pacjentéw, u ktérych
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Zalecenia dotyczgce rutynowej obserwacji

i PisSmien-
Zalecenia .
nictwo*

U pacjentdw stabilnych klinicznie
zaleca sie ocene kliniczng, w tym
12-odprowadzeniowe EKG oraz
TTE, co 12-24 miesigce

Ocene kliniczng, w tym 12-od-
prowadzeniowe EKG oraz TTE,
zaleca sie przy kazdej zmianie
objawéw

48-godzinne ambulatoryjne [69-73]
monitorowanie EKG zaleca sie

u pacjentéw stabilnych klinicznie
co 12-24 miesigce, u pacjen-
téw z rytmem zatokowym

i wymiarem lewego przedsion-
ka > 45 mm co 6-12 miesiecy
oraz w kazdym przypadku, gdy
chory zgfasza kotatania serca

Badanie CMR mozna rozwazy¢
co 5 lat u pacjentéw w stabilnym
stanie klinicznym, a co 2-3 lata
u chorych z postepujaca chorobg

Badanie wysitkowe ograniczone
objawami nalezy rozwazyc¢ co
2-3 lata u pacjentow stabilnych
klinicznie, a co roku u pacjentow
z nasilajgcymi sie objawami

Badanie spiroergometryczne
(jedli jest dostepne) mozna roz-
wazy¢ co 2-3 lata u pacjentow
w stabilnym stanie klinicznym
lub co roku u pacjentéw z nasi-
lajacymi sie objawami

CMR — sercowy rezonans magnetyczny; EKG — elektrokardiogram;
TTE — echokardiografia przezklatkowa

*Klasa zalecen

bPoziom wiarygodnosci danych

Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia

wystepuja kofatania serca lub doszto do niewyjasnionego
omdlenia nalezy réwniez monitorowa¢ EKGC.

Badanie spiroergometryczne, jesli jest dostepne, moze
dostarczy¢ obiektywnych dowodéw postepu choroby, ale
jesli nie zmieniaja sie zgtaszane objawy, wystarczy wykonanie
badania co 2-3 lata. Opublikowano dane opisujace zmiany
stopnia wi6knienia miesnia sercowego w obrazach CMR
w trakcie obserwacji. Jesli jest dostepne, to mozna rozwazy¢
wykonanie badania CMR co 5 lat, a u pacjentéw z postepujaca
choroba co 2-3 lata [424].

U pacjentéw po zabiegach inwazyjnych redukujacych
grubo$¢ przegrody w ciagu 1-3 miesiecy, a nastepnie po
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6-12 miesiacach nalezy wykona¢ petng ocene, obejmujaca
EKG, TTE i ambulatoryjne monitorowanie EKG.

11. Posiadanie potomstwa
i antykoncepcja

11.1. WPROWADZENIE

Ciaza powoduje wiele fizjologicznych zmian, w tym
wzrost objetosci osocza oraz rzutu serca o0 40-50%, zmniejsze-
nie systemowego oporu naczyniowego oraz stan nadkrzepli-
wosci. Chociaz u wiekszosci kobiet z HCM ciaze przebiegaja
bez powikfan, zachodzace fizjologiczne zmiany wiaza sie
ze zwiekszonym ryzykiem dla matki oraz pfodu, poniewaz
w przypadku wystepowania LVOTO oraz zaburzeii funkgji
rozkurczowej serca, przeciazenie objetosciowe moze by¢ Zle
tolerowane. U kobiet z HCM wazina role petni odpowiednia
i prowadzona we wlasciwym czasie edukacja dotyczaca
antykoncepcji, ryzyka zwiazanego z ciaza oraz ryzyka
odziedziczenia choroby przez potomstwo [427, 428].

11.2. ANTYKONCEPCJA I PRZERYWANIE CIAZY

Dziewczeta z HCM osiagajace wiek dojrzatosci, nalezy
edukowac w zakresie bezpiecznej i skutecznej antykoncepcji,
zanim pojawi sie podwyzszone ryzyko zwiazane z niepla-
nowang ciagza [427]. Metody typu bariery (prezerwatywa,
krazek maciczny, pierscien), nawet w potaczeniu ze srodkami
plemnikobojczymi, sa bezpieczne, ale nie tak skuteczne jak
doustne $rodki antykoncepcyjne (odsetek nieskutecznosci
15-30% w ciagu roku).

Doustne srodki antykoncepcyjne zawierajace 20 ug lub
30 ug etynyloestradiolu sa skuteczne (chociaz mniej u nastola-
tek) i moga by¢ bezpiecznie stosowane przez wiekszo$¢ kobiet
z HCM, poza pacjentkami ze zwiekszonym ryzykiem incyden-
tow zakrzepowo-zatorowych (np. kobiet z niewydolnoscia
serca lub AF), o ile nie stosuja odpowiedniej doustnej terapii
przeciwkrzepliwej. W ogdle nie zaleca sie doustnych srodkéw
antykoncepcyjnych u kobiet palacych papierosy, w wieku po-
wyzej 35 lat oraz kobiet z incydentem zakrzepowo-zatorowym
w wywiadzie. Tabletki wczesnoporonne sg bezpieczne u ko-
biet z HCM [427, 429]. Srodki antykoncepcyjne zawierajace
progesteron stanowig bezpieczna alternatywe, ale skutecznos¢
tabletek zawierajacych tylko progesteron (desogestrel) zalezy
od zdyscyplinowania pacjentki (dobowa zmiennoé¢ czasu
przyjmowania tabletki < 12 godz.). Mozna stosowac réwniez
inne Srodki antykoncepcyjne, w tym podawane w odstepie
3-miesiecznym wstrzykniecia octanu medroksyprogesteronu
lub systemy przezskérne uwalniajace progesteron, ale nalezy
zachowac ostrozno$¢ u kobiet ze skurczowa lub rozkurczowg
niewydolnoscia serca ze wzgledu na ryzyko zastoju ptynow.
Alternatywnie mozna stosowac spirale wewnatrzmaciczne
uwalniajace lewonorgesterel. Czasami srodki zawierajace tylko
progesteron sg Zle tolerowane ze wzgledu na nieregularne
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krwawienia miesigczkowe. Spirala wewnatrzmaciczna uwal-
niajaca miedz jest mniej skuteczna, a jej zastosowanie wiaze
sie ze zwiekszong utrata krwi podczas miesigczki. Nie wymaga
sie profilaktyki antybiotykowej podczas wprowadzania spirali
wewnatrzmacicznej, jednak podczas zabiegu moze wystapi¢
reakcja wazowagalna, dlatego u kobiet z LVOTO konieczna
jest konsultacja kardiologiczna i przeprowadzenie zabiegu
w warunkach szpitalnych.

Sterylizacje mozna bezpiecznie przeprowadzi¢ podwia-
zujac jajowody, jednak nalezy bra¢ pod uwage ryzyko znie-
czulenia ogbélnego i napetnienia jamy brzusznej powietrzem
podczas laparoskopii. Alternatywe stanowi sterylizacja droga
histeroskopii z uzyciem urzadzenia Essure™ (Bayer), ale réw-
niez moze wigzac sie z reakcjami wazowagalnymi [427, 429].

Przerwanie ciazy wykonuije sie w warunkach szpitalnych
po konsultacji kardiologicznej. Najczesciej przebiega bez
powiktar kardiologicznych. Ze wzgledu na obnizenie oporu
naczyniowego oraz przyspieszenie rytmu serca przez prosta-
glandyny E1 i E2 nalezy prowadzi¢ monitorowanie hemodyna-
miczne. Ze wzgledu na wzrost ci$nienia ptucnego po podaniu
prostaglandyny F nie nalezy podawac tej substancji [427].

11.3. LECZENIE BEZPLODNOSCI

Zaptodnienie in vitro wiaze sie z retencja ptyndéw oraz
incydentami zakrzepowo-zatorowymi w ukfadzie tetniczym
i zylnym. U pacjentek niskiego ryzyka procedura praw-
dopodobnie nie stwarza zagrozenia, ale nie powinna by¢
przeprowadzana u kobiet z niewydolnoscia serca oraz AF
oraz pacjentek z ciezkim przerostem i restrykcyjnym typem
napetniania LV [427]. Rozwazajac genetyczng diagnostyke
przedimplantacyjna (patrz punkt 6), nalezy bra¢ pod uwage
ryzyko zaptodnienia pozaustrojowego.

11.4. PORADNICTWO PRZEDKONCEPCY]JNE
Wiekszos¢ kobiet z HCM dobrze toleruje ciaze. Przero-
$nieta, mafa LV w wiekszosci przypadkéw przystosowuje sie

do fizjologicznie zwiekszonej objetosci krwi bez nastepczego
wzrostu ci$nienia napetniania. Kilka opisywanych przypadkow
zgondw ciezarnych miafo miejsce u kobiet ze stwierdzonym
przed ciaza bardzo wysokim ryzykiem [430-432]. Pogorszenie
stanu klinicznego najczesciej wystepuje u kobiet objawowych
przed zajsciem w ciaze [431, 433, 434]. Czestos¢ wystepowa-
nia niewydolnosci serca w czasie ciazy r6zni sie wedtug réz-
nych Zr6det, ale objawy z wiekszym prawdopodobieristwem
wystepuja u kobiet z uposledzona czynnoscia LV przed ciaza
[431-433, 435]. Gradienty w drodze odptywu LV nieco wzra-
staja w trakcie ciazy, a wysoki gradient przed zajsciem w ciaze
zwieksza ryzyko powiktan u ciezarnych [430-432, 434, 436].
U kobiet z zaburzeniami rytmu serca stwierdzanymi przed
ciaza, w czasie ciazy z wiekszym prawdopodobieristwem
mozna spodziewac sie nawrotu arytmii [430, 436], aczkolwiek
wydaje sie, ze ciaza sama w sobie nie zwieksza istotnie ryzyka
zaburzen rytmu [430, 432, 433, 436].

Najlepiej oceni¢ ryzyko sercowo-naczyniowe jeszcze
przed zajsciem pacjentki w ciaze, uzywajac w tym celu zmo-
dyfikowanej klasyfikacji WHO [427]. Wiekszos$¢ pacjentek
z HCM mozna przypisa¢ do Il lub 11l klasy WHO (tab. 8) [427].
Uzasadnione przeciwwskazania do zajscia w ciaze (klasa IV wg
WHO) istnieja u niewielkiej grupy chorych z istotna dysfunkcja
LV lub ciezkim, objawowym LVOTO. Po zmniejszeniu LVOTO
ciaza jest mozliwa takze u tych pacjentek.

W celu oceny czynnosci komér, niedomykalnosci mi-
tralnej oraz LVOTO nalezy wykona¢ badanie echokardiogra-
ficzne. Proba wysitkowa (najlepiej przed zajsciem w ciaze
lub u bezobjawowych ciezarnych pacjentek do osiagniecia
80% maksymalnej czestotliwosci rytmu serca) stanowi
wazne narzedzie stuzace ocenie wydolnosci funkcjonalnej,
odpowiedzi rytmu serca na wysitek i zaburzen rytmu serca
[427, 437]. Plany dotyczace farmakoterapii oraz obserwacji
w czasie cigzy nalezy ustali¢ z pacjentka i jej partnerem przed
zajéciem w ciaze [427]. U wszystkich kobiet z HCM zaleca sie
udzielenie porad genetycznych (patrz punkt 6).

Tabela 8. Zmodyfikowana klasyfikacja WHO ryzyka sercowo-naczyniowego u ciezarnych: gtéwne zasady i zastosowanie

Klasa Ryzyko w ciazy ‘ Zastosowanie w przypadku HCM
ryzyka
I Brak zwiekszonego ryzyka $miertelnosci i niewielki | —
wzrost ryzyka chorobowosci
I Niewielki wzrost ryzyka zgonu matki i umiarkowa- | Wiekszos¢ kobiet z HCM:
ny wzrost chorobowosci tagodne do umiarkowanego LVOTO, bez objawéw w trakcie leczenia farma-
kologicznego lub bez lekéw, dobrze kontrolowane zaburzenia rytmu serca,
prawidtowa funkcja skurczowa LV lub fagodne zaburzenia czynnosci LV
1l Istotnie zwiekszone ryzyko zgonu matki i znaczny | Ciezkie LVOTO, wystepowanie objawéw lub zaburzen rytmu serca, mimo
wzrost chorobowosci optymalnej farmakoterapii, umiarkowane zaburzenia funkgji LV
v Krancowo wysokie ryzyko zgonu matki lub ciez- Ciezkie zaburzenia funkgji LV, ciezkie objawowe LVOTO
kiego pogorszenia stanu zdrowia, cigza przeciw-
wskazana

HCM — kardiomiopatia przerostowa; LV — lewa komora; LVOTO — zwezenie drogi odptywu lewej komory; WHO — World Health Organization
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11.5. POSTEPOWANIE W CZASIE CIAZY
I PORODU

Ciezarne w Il klasie wedtug WHO powinno sie poddawac
ocenie w kazdym trymestrze, a ciezarne w llI klasie wedtug
WHO co miesigc lub co dwa miesiace w specjalistycznych
osrodkach przez wielodyscyplinarny zespét [427]. Nalezy
zwroci¢ uwage na wystepowanie objawéw klinicznych, zwe-
Zenie drogi odptywu LV, zaburzenia rytmu serca oraz czynno$c
komér. Badanie echokardiograficzne nalezy wykona¢ w kaz-
dym trymestrze lub czesciej, jesli pojawia sie nowe objawy.

Zalecenia dotyczace leczenia farmakologicznego w ciazy
i w trakcie karmienia piersig podsumowano w dodatkowej
tabeli 6 [427]. Zalecajac preparaty farmakologiczne, nalezy
bra¢ pod uwage mozliwy szkodliwy wptyw na ptéd. Jednak
zaréwno lekarz, jak i pacjentka powinni zdawac sobie sprawe,
Ze zaprzestanie przyjmowania leku moze powaznie zagraza¢
zdrowiu matki, a przez to réwniez dziecka (np. leczenie
powaznych komorowych zaburzen rytmu serca i leczenie
przeciwkrzepliwe w przypadku AF). Ostatecznie powinien
przewazac interes matki.

Jesli przed zajsciem w cigze stosowano f-adrenolityk,
nalezy kontynuowac terapie w czasie ciazy (aczkolwiek zaleca
sie ponowna ocene wskazan do leczenia), gdyz dziafania
niepozadane w postaci zahamowania wzrostu, bradykardia
u noworodka oraz hipoglikemia zazwyczaj nie sg zbyt na-
silone i fatwo mozna sobie z nimi poradzi¢. W przypadku
wystapienia nowych objawéw nalezy rozpocza¢ leczenie
B-adrenolitykami [427, 434]. Najpowszechniej stosuje sie
metoprolol, nie zaleca sie atenololu ze wzgledu na powo-
dowane zahamowanie wzrostu ptodu. W trakcie leczenia
p-adrenolitykami zaleca si¢ monitorowanie wzrostu ptodu,
a po porodzie stanu noworodka.

Werapamil i dilitazem zostaly zaliczone przez FDA do
klasy C, co oznacza, ze potencjalne korzysci moga uzasadniac
ich zastosowanie w ciazy mimo potencjalnego ryzyka.

Disopyramid moze by¢ stosowany jedynie, jesli poten-
cjalne korzysci przewyzszaja ryzyko, poniewaz powoduje
skurcze macicy [438].

Amiodaron mozna stosowac jedynie w przypadku bez-
wzglednej koniecznosci, z uwagi na ryzyko zaburzen funkgji
tarczycy u ptodu, zahamowanie wzrostu oraz niekorzystne
dziatania na ukfad nerwowy [427, 439, 440].

W czasie ciazy mozna bezpiecznie wykona¢ DC Zle
tolerowanego AF. Poniewaz opisano kilka przypadkéw sta-
nu zagrozenia pfodu w nastepstwie DC, procedure nalezy
wykonywa¢ w warunkach umozliwiajacych monitorowanie
czynnoéci serca pfodu i wykonanie natychmiastowego ciecia
cesarskiego [441]. U pacjentek z napadowym lub utrwalo-
nym AF w pierwszym trymestrze cigzy oraz po 36. tygodniu
ciazy nalezy stosowac leczenie przeciwkrzepliwe w postaci
heparyny drobnoczasteczkowej z monitorowaniem poziomu
aktywnosci anty-Xa (maks. stezenie anty-Xa 0,8-1,2 j./ml
w 4-6 godz. po podaniu dawki leku), a w drugim i trzecim
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Zalecenia dotyczace zagadnien zwigzanych z cigza u kobiet
z kardiomiopatig przerostowa

X Pismien-
Zalecenia .
nictwo*

U wszystkich kobiet zaleca sie
ocene ryzyka i edukacje przed
cigza

U wszystkich kobiet w wieku

rozrodczym zaleca sie edukacje
dotyczaca bezpiecznej i skutecz-
nej antykoncepcji

U wszystkich kobiet i mezczyzn
przed poczeciem dziecka zaleca
sie udzielenie porad dotyczacych
ryzyka odziedziczenia choroby
przez potomstwo

U kobiet stosujacych p-ad-
renolityk przed ciaza nalezy
kontynuowac leczenie (najlepiej
metoprololem) w czasie cigzy

U kobiet, u ktérych w czasie cig-
zy pojawiaja sie objawy kliniczne
zaleca sie rozpoczecie leczenia
B-adrenolitykiem (najlepiej meto-
prololem)

W trakcie leczenia f-adrenolity-
kiem zaleca sie monitorowanie
wzrostu ptodu i stanu nowo-
rodka

U wiekszosci pacjentek zaleca sie

w pierwszym rzedzie planowy
(indukowany) poréd sitami
natury

U pacjentek z migotaniem przed-
sionkdw zaleca sie leczenie prze-
ciwzakrzepowe z zastosowaniem
heparyny drobnoczasteczkowej
lub antagonistéw witaminy K

w zaleznosci od okresu cigzy?

W przypadku przetrwatego
migotania przedsionkéw nalezy
rozwazy¢ przywrdcenie rytmu

zatokowego

*Klasa zalecen

bPoziom wiarygodnosci danych
Pismiennictwo potwierdzajace zalecenia
dSzczegoty w tekscie

semestrze zaleca sie OAC w dawkach terapeutycznych [427].
NOAC (np. dabigatran, riwaroksaban) sa przeciwwskazane
z powodu udowodnionych w badaniach na zwierzetach
dziataniach toksycznych oraz niewystarczajacych danych
dotyczacych stosowania u ludzi. W przypadku ustalenia
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wskazan do leczenia stymulacja stafa lub wszczepienia ICD,
nalezy implantowac urzadzenie w czasie ciazy postugujac sie,
o ile to mozliwe, monitorowaniem echokardiograficznym.

Pod koniec trzeciego trymestru ciazy wielodyscyplinarny
zespdt powinien opracowac plan porodu. Preferuje sie pla-
nowany poréd sitami natury, aczkolwiek ciezarne z HCM bez
objawéw klinicznych i z niewielkim zaawansowaniem choro-
by moga rodzi¢ spontanicznie. Ciecie cesarskie wykonuje sie
gléwnie ze wskazar potozniczych, jednak nalezy rozwazy¢
taki sposob rozwigzania u pacjentek z ciezkim LVOTO, poro-
dem przedwczesnym w trakcie leczenia przeciwkrzepliwego
lub objawami ciezkiej niewydolnosci serca. Znieczulenie nad-
twardéwkowe lub podpajeczynéwkowe korzystnie zmniejsza
bol i stres, jednak nalezy zachowa¢ ostroznos¢ ze wzgledu
na ryzyko rozszerzenia naczyh i spadku ci$nienia tetniczego,
zwlaszcza przy obecnosci ciezkiego LVOTO. Nalezy unikac¢
podawania znieczulenia w pojedynczym bolusie [427, 442].
W trakcie porodu u pacjentek z wysokim ryzykiem wystapie-
nia zaburzen rytmu serca, nalezy rozwazy¢ monitorowanie
czestotliwosci i rodzaju rytmu serca [434]. Oksytocyne nalezy
podawac¢ w wolnym wlewie, aby unikna¢ spadku ci$nienia
tetniczego i tachykardii. Z uwagi na zwiekszone ryzyko
obrzeku ptuc na skutek przeciazenia ptynami, po porodzie
nalezy pacjentke obserwowac przez nastepne 24-48 godzin
[427]. Nie ma potrzeby wyfaczania ICD w trakcie porodu
sitami natury.

12. Zagadnienia szczegolne

12.1. ROZPOZNANIE KARDIOMIOPATII
PRZEROSTOWE]J U SPORTOWCOW

Fizjologiczna adaptacja serca do intensywnych regular-
nych wysitkéw fizycznych wiaze sie ze zmianami w zapisie
EKG, ktére odzwierciedlaja zwiekszone napiecie nerwu
btednego, powiekszenie wielkoci jam serca oraz zwiekszenie
masy i grubosci Sciany LV [443]. Mozliwos¢ wiarygodnego
rozréznienia miedzy HCM a fizjologicznymi zmianami
zwigzanymi z treningiem sportowym odgrywa istotng role, ze
wzgledu na implikacje zwiazane z rozpoznaniem HCM dla
sportowca, jego rodziny, jak rowniez organizacji i stowarzy-
szefi sportowych. Opisano kilka cech klinicznych pozwalaja-
cych rozrézni¢ przerost fizjologiczny od patologicznego (444,
445], ale w przypadku oséb, u ktérych wystepuje graniczny
lub tagodny LVH problem moze pozosta¢ nierozwiazany
[446]. Ze wzgledu na brak uznanej metody referencyjnej
rozpoznanie HCM u sportowcow wymaga zintegrowane;j
oceny wielu parametréw, réznigcych sie czutoscia i specyficz-
noscia. W dodatkowej tabeli 7 podsumowano czynniki, ktére
pomagaja w réznicowaniu miedzy HCM a fizjologicznym
LVH, spowodowanym przez trening fizyczny, ktére najlepiej
udokumentowano na podstawie dostepnych publikacji [59,
445-460].
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Tabela 9. Cechy kliniczne utatwiajace diagnostyke réznicowa cho-
roby nadcisnieniowej z zajeciem serca i kardiomiopatii przerostowe;j

Cechy kliniczne przemawiajgce

za nadci$nieniem tetniczym

Prawidtowy zapis EKG lub izolowana wysoka amplituda zespotéw
QRS bez nieprawidfowosci okresu repolaryzacji

Cofniecie sie cech LVH po 6-12-miesiecznej scistej kontroli skurczo-
wego cisnienia tetniczego (< 130 mm Hg) [466]
Cechy kliniczne przemawiajace za kardiomiopatia

HCM w wywiadzie rodzinnym

Przerost RV

P6zne wzmocnienie gadolinium w postaci punktéw w RV lub zloka-
lizowane w segmentach o maksymalnej grubosci LV w obrazie CMR

Maksymalna grubos¢ LV > 15 mm (rasa biafa); > 20 mm (rasa czarna)

Ciezka dysfunkcja rozkurczowa

Istotne zaburzenia repolaryzacji, zaburzenia przewodzenia lub
zatamki Q w 12-odprowadzeniowym EKG

EKG — elektrokardiogram; CMR — sercowy rezonans magnetyczny;
HCM — kardiomiopatia przerostowa; LV — lewa komora; LVH — przerost
lewej komory; RV — prawa komora

12.2. NADCISNIENIE TETNICZE

Diagnostyka réznicowa miedzy przerostem spowodo-
wanym nadciénieniem tetniczym a HCM z towarzyszacym
nadci$nieniem w praktyce klinicznej moze stanowi¢ wyzwa-
nie. Cofniecie sie cech LVH na skutek leczenia nadci$nienia
przemawia przeciwko rozpoznaniu HCM, aczkolwiek od-
wrotne stwierdzenie nie zawsze jest prawdziwe [461-466].
Cechy kliniczne sugerujace rozpoznanie HCM u pacjentow
z nadci$nieniem tetniczym podsumowano w tabeli 9.

12.2.1. Metody obrazowe

Zwiekszona masa LV, oceniana w badaniu echokardiogra-
ficznym wystepuje u > 30% pacjentdéw z nadcisnieniem tetni-
czym [467]. Stopier LVH zalezy od pochodzenia etnicznego,
czynnikéw neurohumoralnych oraz zmiennosci genetycznej
[468-470]. Uogélniajac, maksymalna grubos¢ sciany LV jest
wieksza u pacjentéw z potwierdzong HCM, aczkolwiek
istnieje strefa naktadania miedzy tymi dwiema chorobami
[471-473]. U wiekszosci pacjentéw z nadcisnieniowym
LVH maksymalna grubos¢ przegrody miedzykomorowej nie
przekracza 15 mm [474-477], ale u chorych rasy czarnej
(szczegblnie w przypadku wspdtistnienia przewlektej choroby
nerek) maksymalna grubo$¢ przegrody miedzykomorowej
miedzy 15-20 mm nie nalezy do rzadkosci [478]. Zaréwno
u pacjentéw z nadci$nieniem tetniczym, jak i HCM opisywa-
no LGE w $rodkowej czesci miokardium oraz epikardialnie,
ale w przypadku HCM istnieje tendencja do gromadzenia
sie kontrastu magnetycznego w segmentach o najwiekszej
grubosci $ciany oraz obserwuje sie punkty wzmocnienia
kontrastowego w obrebie RV [136]. Jakkolwiek zaréwno
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u chorych z nadci$nieniem tetniczym, jak i HCM stwierdza
sie poszerzenie LA, ciezka dysfunkcja rozkurczowa bardziej
typowo wystepuje u chorych z HCM. W rozréznieniu obydwu
stanéw moze poméc obrazowanie za pomocg monitorowania
doplerowskiego oraz analiza odksztatcenia miokardium (479,
480]. Wystepowanie LVOTO nie stanowi kryterium diagno-
stycznego HCM, bowiem moze by¢ obserwowane réwniez
w przypadku nadci$nienia tetniczego [481, 482].

12.2.2. Elektrokardiogram

U 10-20% pacjentéw z nadcisnieniem tetniczym i LVH
w 12-odprowadzeniowym EKG spetnione sg kryteria ampli-
tudowe LVH, ale — przynajmniej wsrdd chorych rasy bialej
— znaczace zaburzenia repolaryzacji, zaburzenia przewodze-
nia oraz zalamki Q nie wystepuja czesto [68, 467, 483, 484].
Migotanie przedsionkow, ktére dotyka okofo 1/3 pacjentow,
podobnie czesto obserwuje sie w obydwu schorzeniach.
U okoto 30% chorych z nadciénieniem tetniczym powiktanym
LVH opisywano przedwczesne pobudzenia komorowe oraz
epizody NSVT [485-487].

12.3. IZOLOWANY PRZEROST CZESCI
PODSTAWNE] PRZEGRODY MIEDZY-
KOMOROWE] (PRZEGRODA SIGMOIDALNA)
U 0SOB W PODESZEYM WIEKU

U niekt6rych osob w podesztym wieku wystepuje fagod-
ny przerost podstawnej czesci przegrody miedzykomorowej

(czasami opisywany jak przegroda sigmoidalna lub wybrzu-

szenie przegrody) zwiazane ze zwigkszonym katem miedzy

aorta a jama LV. U wielu pacjentéw w wywiadzie stwierdza
sie nadcisnienie tetnicze, a u niektérych mozna obserwowac
zwapnienia pierécienia zastawki mitralnej. Pojedyncze donie-
sienia pozwalaja przypuszcza¢, ze taki rodzaj przerostu cha-
rakteryzuje pacjentéw z mniej prawdopodobnym podfozem

genetycznym lub mutacjami genéw biatek sarkomeru [488].

Co istotne, wskutek indukowanego LVOTO, u niektérych

pacjentéw z przerostem podstawnej czeSci przegrody

miedzykomorowej w trakcie wysitku wystepuja objawy kli-
niczne, dlatego nalezy u nich wykonac¢ fizjologiczna probe
prowokacyjna oraz echokardiograficzne badanie wysitkowe

w ten sam sposé6b, co u pacjentéw z niewatpliwa HCM

[489, 490]. Problem stanowi poradnictwo genetyczne u tych

chorych, ale nalezy kierowac sie podobnymi implikacjami

oraz obecnoscia objawéw klinicznych u krewnych pacjenta.

12.4. ROZPOZNANIE I POSTEPOWANIE

W PRZYPADKU WAD ZASTAWKOWYCH

U PACJENTOW Z KARDIOMIOPATIA

PRZEROSTOWA
12.4.1. Wady zastawki aortalnej

Jesli pacjent nie relacjonuje wystepowania HCM w wy-

wiadzie rodzinnym lub tez nie postawiono rozpoznania HCM
przed stwierdzeniem istotnej wady zastawki aortalnej, rozni-
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cowanie miedzy, z jednej strony, zwezeniem zastawki aortalnej
z zaawansowanym LVH, a HCM wspdfistniejacej ze zmianami
degeneracyjnymi zastawki aortalnej, z drugiej strony, moze
stanowi¢ wyzwanie, szczegblnie u 0s6b w podesztym wieku
z nadci$nieniem tetniczym. Ogblnie rzecz biorac, rodzaj
i zaawansowanie przebudowy LV umiarkowanie koreluje
z ciezkoscig zwezenia zastawki. U okoto 20-30% pacjentow
wystepuje asymetryczne pogrubienie Sciany LV, chociaz stopien
przerostu zazwyczaj nie jest duzy (grubos¢ sciany < 15 mm)
[491, 492]. U niewielkiej grupy pacjentéw w podesztym wieku
z nadci$nieniem tetniczym, badanych za pomocg CMR, opisy-
wano grubosc¢ sciany LV > 15 mm [450]. Skurczowe przyleganie
ptatka zastawki mitralnej do przegrody i LVOTO wystepuja
rébwniez u pacjentéw ze zwezeniem zastawki aortalnej, co
utrudnia doktadny pomiar gradientu przez zastawke. U pa-
cjentéw ze zwezeniem zastawki aortalnej nalezy postepowac
zgodnie z aktualnymi wytycznymi ESC [493]. U pacjentow ze
zwezeniem zastawki aortalnej, u ktérych nie wykazano dyna-
micznego zwezenia przed operacja, wykonywanie miektomii
przegrody miedzykomorowej budzi kontrowersje i nie jest
zalecane jako rutynowe postepowanie [494].

U okoto 1/3 pacjentéw z HCM obserwuje sie tagodna
niedomykalno$¢ aortalna, prawdopodobnie spowodowana
przez zwezenie podaortalne i przeptyw o duzej predkosci
w drodze odptywu LV [495, 496]. Umiarkowana do ciezkiej
niedomykalnos¢ aortalna wystepuje duzo rzadziej i zazwyczaj
wynika z pierwotnej choroby ptatkéw zastawki aortalnej lub
pierécienia aortalnego i infekcyjnego zapalenia wsierdzia
[497], jesli jest obecna u pacjentéw z LVOTO, nalezy wyklu-
czy¢ mechanizm zwezenia inny niz SAM, na przyktad obec-
no$¢ membrany podaortalnej. Niedomykalno$¢ aortalna moze
takze wystapic¢ jako wynik miektomii przegrody, szczegélnie
u dzieci i mfodych dorostych [498, 499]. Zaawansowanie
AR nalezy szacowa¢ zgodnie z wytycznymi ESC, oceniajac
anatomie zastawki, wymiar pierécienia aortalnego i aorty wste-
pujacej oraz wiele jakosciowych, pétilosciowych i ilosciowych
parametrow [500]. Wielko$¢ jamy LV nie stanowi wiarygod-
nego wyznacznika zaawansowania AR w przypadku HCM.

12.4.2. Wady zastawki mitralnej

Nieprawidtowodci zastawki mitralnej wtérne do LVOTO
oméwiono w punkcie 9.1.3. Ocena nieprawidtowosci budowy
zastawki mitralnej w przypadku obecnosci LVOTO, ktére samo
w sobie powoduje niedomykalno$¢ zastawki, moze stanowi¢
problem. U pacjentéw z HCM istnieja pewne ograniczenia
zintegrowanego sposobu podejscia do oceny niedomykalnosci
mitralnej wedtug wytycznych ESC/European Association for
Cardio-Thoracic Surgery (EACTS) [493], poniewaz u chorych
z HCM jama LV zazwyczaj jest mafa, a standardowe metody
ilosciowych i pétilosciowych pomiaréw za pomoca monito-
rowania doplerowskiego nie byty walidowane w przypadku
LVOTO. Ogolnie, bardziej pomocna wydaje sie jakosciowa
ocena anatomii zastawki mitralnej za pomoca monitorowania
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Tabela 10. Ogdlne zalecenia dotyczace stylu zycia u pacjentéw z kardiomiopatig przerostowa

Zagadnienie

Ogodlne zasady postepowania

Wysitek fizyczny * Pacjenci z HCM powinni unika¢ wyczynowego uprawiania sportu, ale wskazany jest zdrowy tryb zycia
* Rekreacyjny wysitek fizyczny powinien by¢ dostosowany do objawdw oraz ograniczony mozliwoscig powikian zwia-
zanych z choroba, w tym nagtego zgonu sercowego
Dieta, alkohol * Nalezy zacheca¢ pacjentéw do utrzymywania odpowiedniej masy ciafa
i masa ciata *  Obfite positki moga wyzwalac bél w klatce piersiowej, zwtaszcza u pacjentéw z LVOTO. Doradza sie spozywanie

czesciej, mniejszych positkdw

Nalezy unika¢ odwodnienia i naduzywania alkoholu, zwtaszcza u chorych z LVOTO

Zaparcia, czesto wystepujace jako dziatanie niepozgdane leczenia werapamilem/dizopiramidem mozna zwalczac za
pomocg diety, a w razie koniecznosci srodkdw przeczyszczajacych

Palenie tytoniu

Nie ma danych dotyczacych wptywu palenia na HCM, ale nalezy poinformowac pacjenta o ogélnym ryzyku zwigza-
nym z paleniem tytoniu, a w razie potrzeby o metodach porzucenia natogu

Aktywnosc¢ sek-
sualna

Nalezy umozliwi¢ pacjentowi przedyskutowanie swoich obaw zwigzanych z aktywnoscia seksualng. Po postawieniu
rozpoznania czesto wystepuja lek oraz depresja i niektdrzy pacjenci moga mie¢ poczucie winy lub leku zwigzane

z genetycznie uwarunkowana chorobga i mozliwoscig jej odziedziczenia przez potomstwo

Nalezy poinformowa¢ pacjentéw o mozliwym wptywie leczenia na ich sprawno$¢ seksualng

Ogodlnie, pacjendi, szczegdlnie z LVOTO, powinni unikac stosowania inhibitoréw PDE,

Leki

Nalezy poinformowa¢ pacjentéw o stosowanych lekach, w tym o potencjalnych dziataniach niepozadanych oraz
interakcjach stosowanych lekéw, preparatéw dostepnych bez recepty oraz innych suplementéw
Jesdli to mozliwe, nalezy unikac stosowania lekéw rozszerzajacych naczynia obwodowe, szczegdlnie u chorych z LVOTO

Szczepienia

Przy braku przeciwwskazan, nalezy doradzac pacjentom z objawami niewydolnosci serca coroczne szczepienie prze-
ciwko grypie

Prowadzenie
pojazdow

Wiekszo$¢ pacjentow moze otrzymac prawo jazdy i kontynuowad prowadzenie pojazdéw osobowych do czasu
wystgpienia uniemozliwiajgcych to objawow

Decyzje dotyczace prawa jazdy umozliwiajacego przewoz towardéw lub ludzi zalezg od lokalnych przepiséw prawnych
Szczegdtowe informacje dotyczace prowadzenia pojazdéw po wszczepieniu ICD mozna znalezé w lokalnych przepi-
sach prawnych oraz wytycznych EHRA [504]

Praca zawodowa

Wiekszo$¢ pacjentow z HCM moze kontynuowac swojg dotychczasowa prace. Zagadnienia dotyczace ciezkiej pracy
fizycznej, ktéra wymaga wytezonego wysitku nalezy przedyskutowac z odpowiednim specjalista

W przypadku niektérych zawoddw, takich jak piloci oraz stuzby ratownicze czy wojskowe istniejg Sciste wymogi
dotyczace rekrutacji

Spoteczne i finansowe zagadnienia zwigzane z rozpoznaniem HCM nalezy przedyskutowa¢ z krewnymi przed rozpo-
czeciem klinicznych lub genetycznych badan przesiewowych

Wypoczynek
i ubezpieczenia
podrézne

Wiekszo$¢ pacjentow, u ktérych nie wystepuja objawy kliniczne lub sa one tagodne moze bezpiecznie podrézowac
samolotem. Dalszych porad mozna poszukiwac w publikacji ,Mozliwo$¢ podrézy samolotem pacjentéw z chorobami
uktadu sercowo-naczyniowego” [505]

Towarzystwa ubezpieczeniowe mogg zwiekszy¢ kwote ubezpieczenia podréznego. W niektérych panstwach organi-
zacje wspierajace pacjenta moga dostarczy¢ bardziej szczegdtowych informacji dotyczacych uzyskania korzystnego
ubezpieczenia

Ubezpieczenie

Rozpoznanie HCM skutkuje powstaniem trudnosci w uzyskaniu ubezpieczenia na zycie i kredytéw hipotecznych.

na zycie W chwili rozpoznania nalezy dostarczy¢ pacjentowi informacji dotyczacych zasad obowigzujacych w danym kraju
Cigza i porod * Patrz punkt 11
Edukacja * Nauczyciele i inni opiekunowi powinni by¢ pisemnie poinformowani jak opiekowac sie dzieckiem z HCM

Jesdli nie wystepuja objawy i czynniki ryzyka, nalezy pozwoli¢ dziecku wykonywa¢ niewielkg do umiarkowanej aerobo-
wa aktywnos¢ fizyczng zgodnie z zaleceniami kardiologa

Nalezy dostarczy¢ odpowiedniej pomocy dziecku z trudnosciami w nauce lub innymi specyficznymi potrzebami

ICD — wszczepialny kardiowerter—defibrylator; EHRA — European Heart Rhythm Association; HCM — kardiomiopatia przerostowa; LVOTO — zwezenie
drogi odptywu lewej komory; PDE, — fosfodiesteraza typu 5
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doplerowskiego fali ciagfej oraz kolorowego monitorowania
doplerowskiego, w potaczeniu z pomiarem wielkosci LA
i oszacowaniem cidnienia w tetnicy ptucnej. W wybranych
przypadkach podczas oceny mechanizmu i zaawansowania
niedomykalnosci zastawki mitralnej moze poméc TEE.

12.4.3. Zapobieganie zapaleniu wsierdzia

Zagrozenie wystapieniem infekcyjnego zapalenia wsier-
dzia u pacjentéw z HCM, w rzeczywistosci ogranicza sie do
chorych ze zwezeniem drogi odptywu LV, szczeg6lnie tych
z poszerzeniem LA [501]. Czesto$¢ wystepowania zapalenia
wsierdzia, oceniana w duzej grupie pacjentéw z LVOTO,
wyniosta 3,8/1000 pacjentolat, a prawdopodobieristwo za-
palenia wsierdzia w ciagu 10-letniej obserwacji oszacowano
na 4,3% [501]. Uszkodzenia najczesciej dotycza wsierdzia
przedniego pfatka zastawki mitralnej i przylegajacej czesci
proksymalnej przegrody miedzykomorowej [497, 502].
Podobnie jak u chorych z wadami zastawkowymi, u pacjen-
tow z gradientem w drodze odptywu LV zaleca sie dbanie
o prawidfowa higiene jamy ustnej, natomiast nie zaleca sie
rutynowej profilaktyki antybiotykowej [503]. Profilaktyke
antybiotykowa nalezy rozwazy¢ przed procedurami wyso-
kiego ryzyka u pacjentéw z protezami zastawkowymi lub
sztucznymi materiatami uzytymi do naprawy zastawek, za-
paleniem wsierdzia w wywiadzie lub wrodzong wada serca
zgodnie z wytycznymi ESC/EACTS dotyczacymi postepowania
w wadach zastawkowych serca [493, 503].

13. Zycie z kardiomiopatia
— porady dla pacjentow

Wiekszo$¢ pacjentow z HCM moze prowadzi¢ normalny
tryb zycia, chociaz niewielka grupa chorych z istotnymi obja-
wami klinicznym obciazona jest ryzykiem powikfan zwiazanych
z choroba. Niezaleznie od zaawansowania choroby pacjenci
powinni otrzymac niezbedne wsparcie oraz szczegbtowe
porady dotyczace postepowania i informacje pozwalajace na
zrozumienie swojej choroby od lekarzy podstawowej opieki
zdrowotnej oraz innych pracownikéw opieki zdrowotnej. W ta-
beli 10 podsumowano niektére wazne problemy, ktére nalezy
przedyskutowac z pacjentem, jego krewnymi i opiekunami. Jesli
to konieczne (np. w przypadku planowanej ciazy) pacjentow
nalezy skierowa¢ do osrodkéw specjalistycznych.

www.kardiologiapolska.pl

14. Dodatek

Narodowe towarzystwa kardiologiczne wchodzace
w skiad ESC, ktére byly aktywnie zaangazowane w proces
recenzowania ,Wytycznych ESC dotyczacych rozpozna-
wania i postepowania w kardiomiopatii przerostowej
w 2014 roku”:

Austria: Austrian Society of Cardiology, Matthias Frick;
Azerbejdzan: Azerbaijan Society of Cardiology, Farid Aliyev;
Biatorus: Belorussian Scientific Society of Cardiologists, Svetla-
na Komissarova; Belgia: Belgian Society of Cardiology, Georges
Mairesse; Bosnia i Hercegowina: Association of Cardiologists
of Bosnia & Herzegovina, Elnur Smaji¢; Bulgaria: Bulgarian
Society of Cardiology, Vasil Velchev; Cypr: Cyprus Society
of Cardiology, Loizos Antoniades; Dania: Danish Society of
Cardiology, Henning Bundgaard; Finlandia: finnish Cardiac
Society, Tiina Helio; Francja: French Society of Cardiology,
Antoine Leenhardt; Grecja: Hellenic Cardiological Society,
George Efthymiadis; Hiszpania: Spanish Society of Cardiology,
Pablo Garcia Pavia; Holandia: Netherlands Society of Cardiol-
ogy, Michelle Michels; Islandia: Icelandic Society of Cardiol-
ogy, Gunnar Thor Gunnarsson; lzrael: Israel Heart Society,
Shemy Carasso; Kirgistan: Kyrgyz Society of Cardiology, Alina
Kerimkulova; Liban: Lebanese Society of Cardiology, Hady
Skouri; Libia: Libyan Cardiac Society, Chada Eldirsi; Litwa:
Lithuanian Society of Cardiology, Ausra Kavoliuniene; totwa:
Latvian Society of Cardiology, Ginta Kamzola; Macedonia
(FYROM): Macedonian FYR Society of Cardiology, Elizabeta
Srbinovska; Malta: Maltese Cardiac Society, Tiziana Felice;
Niemcy: German Cardiac Society, Hugo A. Katus; Norwegia:
Norwegian Society of Cardiology, Kristina Hermann Haugaa;
Polska: Polskie Towarzystwo Kardiologiczne (Polish Cardiac
Society), Radostaw Lenarczyk, Portugalia: Portuguese Soci-
ety of Cardiology, Dulce Brito; Republika Czeska: Czech
Society of Cardiology, Ales Linhart; Rosja: Russian Society
of Cardiology, Leo Bokheria; Rumunia: Romanian Society
of Cardiology, Eduard Apetrei; Serbia: Cardiology Society of
Serbia, Dragan Lovic, Stowacja: Slovak Society of Cardiology,
Robert Hatala; Szwecja: Swedish Society of Cardiology, Maria
Eriksson; Szwajcaria: Swiss Society of Cardiology, Stéphane
Noble; Turcja: Turkish Society of Cardiology, Murat Ozdemir;
Ukraina: Ukrainian Association of Cardiology, Elena Nesukay;
Wegry: Hungarian Society of Cardiology, Robert Sepp, Wielka
Brytania: British Cardiovascular Society, Neha Sekhri.
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15. Dodatek internetowy

Dodatkowa Tabela 1. Podsumowanie badan przedstawiajacych chorobowos¢ i czestos¢ wystepowania kardiomiopatii przerostowej

. 5 . Chorobowos¢ (%) Sredni wiek
Pierwszy autor Sposdb przeprowadzenia ., N L.
o . lub czestos¢ w chwili Mezczyzni (%)
(rok publikacji) [T ERIE! . .
wystepowania/100 000 | rozpoznania (lata)
Hada i wsp. (1987) [3] Echokardiografia po badaniach 0,17% 47 91%
przesiewowych/ocenie klinicznej
Codd i wsp. (1989) [4] Badanie rejestrowe 0,02% 59 60%
Maron i wsp. (1995) [5] Echokardiograficzne populacyjne 0,17% 30 71%
badanie przesiewowe
Corrado i wsp. (1998) [6] Echokardiografia po badaniach 0,07% 20 91%
przesiewowych/ocenie klinicznej
Maron i wsp. (1999) [7] Echokardiografia po badaniach 0,19%? 572 51%?
przesiewowych/ocenie klinicznej
Nistri i wsp. (2003) [8] Echokardiografia po badaniach 0,05% 19 Badano tylko
przesiewowych/ocenie klinicznej mezczyzn
Zou i wsp. (2004) [9] Echokardiograficzne populacyjne 0,16% 52 69%
badanie przesiewowe
Maron i wsp. (2004) [10] Echokardiograficzne populacyjne 0,23% 64 50%
badanie przesiewowe
Maro i wsp. (2006) [11] Echokardiografia po badaniach 0,19% 55 68%
przesiewowych/ocenie klinicznej
Ng i wsp. (2011) [12] Echokardiografia po badaniach 0,005% 19,5 Badano tylko
przesiewowych/ocenie klinicznej mezczyzn
Lipshultz i wsp. (2003) [13] Badanie rejestrowe 0,47/100 000 5,9 BD
Nugent i wsp. (2005) [14] Badanie rejestrowe 0,32/100 000 0,47 69

BD — brak danych
20dnosi sie tylko do rozpoznania de novo

Dodatkowa Tabela 2. Gtéwne geny zwigzane z rodzinng kardiomiopatig przerostowa (na podstawie internetowej bazy OMIM seria
fenotypow 192600) [21]

Biatko Lokalizacja | Gen MIM | Czestos¢
Miozyna-7 (fancuch ciezki f-miozyny) MYH7 14q11.2 160760 10-20%
Sercowe biatko C wigzace miozyne MYBPC3 11p11.2 600958 15-30%
Sercowa troponina T TNNT2 1932.1 191045 3-5%
Sercowa troponina | TNNI3 19q13.42 191044 < 5%
tancuch alfa-1 tropomiozyny TPM1 15922.2 191010 < 5%
Izoforma komorowa/sercowa lekkiego faicucha regulatorowego miozyny 2 MYL2 1292411 160781

tancuch lekki miozyny 3 MYL3 3p21.31 160790 1%
Sercowa aktyna alfa 1 ACTC1 15914 102540

Biatko 3 bogate w glicyne, miesniowe biatko LIM CSRP3 11p15.1 600824

Tityna TN 2931.2 188840 < 5%
Sercowy fosfolamban PLN 6022.31 172405

Podjednostka gamma-2 kinazy biatkowe]j aktywowanej 5'-AMP PRKAG2 7936.1 602743 1%
Alfa galaktozydaza A (choroba Andersona Fabry’'ego) GLA Xq22.1 300644 1-3%
Biatko 2 zwigzane z btong lizosomalna (choroba Danona) LAMP2 Xq24 309060 0,7-2,7%
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Dodatkowa Tabela 3. Inne zaburzenia genetyczne niedotyczace biatek sarkomeru oraz zespoty, w ktérych wystepuje kardiomiopatia

przerostowa [21]

Sposéb

dziedziczenia

Cechy kliniczne

Zaburzenia spichrzania glikogenu

Tyrozynemia typu |

FAH

Typ Il (choroba Pompego) GAA AR Hipotonia, brak prawidtowego rozwoju i wzrostu
Typ Il (choroba Coriego lub Forbesa) AGL AR Hipoglikemia, brak prawidtowego rozwoju i wzrostu,
hepatomegalia
Typ IX (niedobdr kinazy fosforylazy PHKA1 AR, zwigzany Hepatomegalia, op6znienie wzrostu
sercowej) z chromosomem X
Wrodzone zaburzenia glikozylacji typu la PMM2 AR Opdznienie neurorozwojowe

AR

Brak prawidfowego rozwoju i wzrostu

Niedobér dehydrogenazy dihydroliponowej

DLD

AR

Choroba moczu o zapachu syropu klonowego

karnityny

Niedobdr dehydrogenazy bardzo dtugich ACADVL AR Zmeczenie, ostabienie miesni, hepatomegalia, kryza
tancuchéw acylo-CoA (VLACAD) metaboliczna

Niedobdr dehydrogenazy malonylo-CoA MLYCD AR Hipotonia, opdznienie rozwojowe, hipoglikemia
Ogolnoustrojowy pierwotny niedobor SLC22A5 AR Rézne — zaburzenia metaboliczne lub objawy ze

strony serca

Mukolipidozy typu Il alfa/beta GNPTAB AR Niski wzrost, nieprawidfowosci szkieletu
Mukopolisacharydoza typu VII (zespét GUSB AR Makrocefalia, hepatosplenomegalia
Sly’ego)

Gangliozydoza typu | GLB1 AR HCM lub DCM

Niedobory kompleksow I, II, Ill, IV i V mDNA Matczyny Rdzne
Rézne AR
Niedobor ACAD9 (kompleks 1) ACAD9 AR
Niedobdr syntazy ATP (kompleks V) ATPAF2, AR Hipotonia, kardiomiopatia przerostowa, kwasica
TMEM70 mleczanowa, wysokie stezenie amoniaku we krwi
i kwasica 3-metyloglutationowa
Niedobor oksydazy cytochromu C COX6B1 AR
(kompleks 1V)
Ztozone zaburzenia fosforylacji oksydacyjnej | MTO1, AARS2, AR Smiertelna posta¢ HCM niemowlat
(typu 3,5,8,9i10) TSFM, MRPS22,
MRPL3, GFM1
Zespot Kearnsa-Sayre'a TMEM70 Przewlekte postepujace porazenie miesni gatkoru-
chowych oka, obustronne zwyrodnienie barwnikowe
siatkowki oraz zaburzenia przewodzenia w sercu
Wrodzona neuropatia nerwu wzrokowego mtDNA Matczyny Nagtfa utrata widzenia centralnego
Lebera
Zespot Leigha (niedobdr kompleksu dehy- mtDNA Matczyny Zaburzenia chodu
drogenezy pirogronianowej) SURF1 AR
PDHA1 Zwigzany z chro-

mosomem X

www.kardiologiapolska.pl
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Dodatkowa Tabela 3. cd. Inne zaburzenia genetyczne niedotyczace biatek sarkomeru oraz zespoty, w ktérych wystepuje kardiomiopa-
tia przerostowa [21]

Sposéb
Choroba

Cechy kliniczne

dziedziczenia

Ataksja Friedreicha FXN AR Najczesciej wystepujaca wrodzona postac ataksji,
czesto rozpoznawana do 25. rz., gléwng przyczyng
zgondw jest niewydolnosc serca. Szacowana czestos¢
nosicielstwa 1/100. Spowodowana przez mutacje lub
zwiekszong liczbe powtdrzen tréjnukleotyddw (GAA)

Zespot Sengersa AGK AR Wrodzona za¢ma, miopatia miesni szkieletowych,
kwasica mleczanowa

Niedobdr dehydrogenazy pirogronianowej LIAS AR Encefalopatia noworodkéw, kwasica mleczanowa

syntazy kwasu liponowego

Pierwotny niedobdr koenzymu Q10 c0Q2 AR Encefalopatia, miopatia

Zespoty sercowo-skorne lub nieprawidtowosci RAS

Zespot LEOPARD PTPN11 AD Plamy soczewicowate, nieprawidtowosci EKG, hiper-

RAF1 teloryzm oczny, zwezenie zastawki pnia ptucnego,
nieprawidfowosci meskich narzadéw ptciowych,
opdznienie rozwoju oraz gtuchota

Zespdt Noonan PTPN11, RAFT, AD Zwezenie zastawki pnia ptucnego, ubytek w przegro-

SOS1, KRAS, dzie miedzyprzedsionkowej, niski wzrost, trudnosci
NRAS, BRAF w nauce, lejkowata klatka piersiowa, zaburzenia
krzepniecia krwi, fatd skorny szyi, ptaski nos

Zespot Costello HRAS AD Nadmierny wzrost ptodu, opéznienie wzrostu po uro-
dzeniu, dysmorficzna twarz, wiotka skéra, opdznienie
rozwoju

Zespot sercowo-twarzowo-skorny KRAS, BRAF, AD Naktadanie sie cech zespotdw Costello i Noonan

MEK1, MEK2

Nerwiakowtdkniakowatos¢ typ | NF1 AD Nerwiakowtdkniaki, plamy koloru kawy z mlekiem,
wysokie cisnienie tetnicze

Zespoty lipodystroficzne

Wrodzona uogdlniona lipodystrofia

Typ 1 (zespot Berardinelliego-Seipa) AGPAT2 AR Zanik tkanki ttuszczowej, hepatomegalia, cechy
akromegalii, oporno$¢ na insuline, przerost miesni
szkieletowych

Typ 2 (zespot Seipa) BSCL2 AR

Zespoty nerwowo-miesniowe

Miopatia miofibrylarna typu 2 CRYAB AD Wczesna za¢ma

Miopatia miofibrylarna typu 1 DES AD/AR HCM, DCM lub RCM. Ostabienie miesni poczgtkowo
dystalnych, potem proksymalnych. Poczatek w 2. lub
3. dekadzie zycia

Miopatia z atrofig miesni posturalnych, dzie- FHL1 Recesywny, Postepujaca dystrofia miesniowa rozpoczynajaca sie

dziczona z chromosomem X lub dystrofia zwigzany w dorostym zyciu. We wczesnych stadiach choroby

miesniowa 6 Emery’ego Dreifussa z chromosomem X | moze wystepowac przerost miesni

Miopatia nitkowata 3 ACTA1 AD Miopatia miesni szkieletowych z objawami wystepu-
jacymi w réznym wieku i z réznym nasileniem. Takze
DCM

Skrobiawica

Skrobiawica zalezna od transtyretyny TTR AD Zajecie réznych narzaddw w zaleznosci od mutacji TTR
oraz regionu geograficznego

AD — autosomalny dominujacy; AR — autosomalny recesywny; CK — kinaza kreatynowa; DCM — kardiomiopatia rozstrzeniowa; EKG — elektrokardio-
gram; HCM — kardiomiopatia przerostowa; RCM — kardiomiopatia restrykcyjna; WPW — zespdt Wolffa-Parkinsona-White'a
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Wytyczne ESC dotyczgce rozpoznawania i postepowania w kardiomiopatii przerostowej w 2014 roku

Dodatkowa Tabela 5. Model ryzyka HCM Risk-SCD: zmienne predykcyjne dla nagtego zgonu sercowego

Predyktor/zmienna | Sposob kodowania

Wiek w chwili oceny Ciagty [lata]

Wywiad rodzinny SCD co najmniej jednego krewnego pierwszego stopnia w wieku ponizej 40 lat lub SCD Dwdjkowy

u przynajmniej jednego krewnego pierwszego stopnia z rozpoznaniem HCM (przyzyciowo lub po zgonie) (tak — 1; nie—0)
Maksymalna grubos¢ sciany: najwieksza grubos¢ $ciany przednio-przegrodowej, tylno-przegrodowej, scia- Ciaggty [mm]

ny bocznej i sciany tylnej LV, mierzone na poziomie zastawki mitralnej, miesni brodawkowatych i koniuszka

w ptaszczyznie osi przymostkowej krotkiej w badaniu echokardiograficznym 2D

Wymiar lewego przedsionka oceniany echokardiograficznie metodg M-mode lub 2D w ptaszczyZnie osi Ciagty [mm]

przymostkowej dtugiej

Maksymalny gradient w drodze odptywu LV oceniany w spoczynku i po prébie Valsalvy (niezaleznie od Ciagty [mm Hg]
leczenia farmakologicznego) z zastosowaniem metody obrazowania doplerowskiego fali ciggtej i pulsa-

cyjnej z projekcji koniuszkowej troj- i pieciojamowej. Szczytowy gradient w drodze odptywu byt okreslany
z zastosowaniem zmodyfikowanego réwnania Bernoulliego: Gradient = 4V?, gdzie V oznacza szczytowa

predkos¢ przeptywu aortalnego

NSVT: > 3 kolejne pobudzenia komorowe o czestotliwosci > 120/min, trwajgce < 30 s w monitorowaniu Dwiéjkowy
(tak — 1; nie—0)

Dwdjkowy (tak — 1; nie— 0)

EKG metodg Holtera (minimalny czas rejestracji 24 godz.) przed lub w trakcie oceny

Niewyjasnione omdlenie przed lub w trakcie oceny

Dodatkowa Tabela 6. Farmakoterapia w czasie cigzy i karmienia piersig [427]

Przechodze- | Przenikanie do

Katego-

. nie pokarmu
ria FDA

Karmienie piersig Szczegoty

matki

przez tozysko

Leki przeciwptytkowe i przeciwkrzepliwe

abciximab C Nieznane Nieznane Niezalecane Brak badan u ludzi. Zastosowanie wyfgcznie
przy bezwzglednych wskazaniach

acenokumarol, X/D Tak Minimalne Bez zmian czasu krzepniecia | Embriopatia (w pierwszym trymestrze)

fenprokumon, u dziecka, bez dziatan niepo- | Krwawienia wewnatrzczaszkowe w czasie cigzy.

warfaryna zadanych W pierwszym trymestrze leki przeciwwskazane
(z wyjatkiem zastawki mechanicznej). Przeciw-
wskazany pordd drogami natury

kwas acetylo- B Tak Tak (mata dawka) Bez dziafan niepozadanych | Bezpieczna dawka do 100 mg/d.

salicylowy (mata dawka) Nie nalezy stosowa¢ > 100 mg w trzecim try-
mestrze, ryzyko zamkniecia przewodu tetnicze-
go, hamowanie czynnosci skurczowej macicy

klopidogrel B Nieznane Nieznane Niezalecane W badaniach na zwierzetach nie wykazano
toksycznego dziatania u ptodéw, brak danych
u ludzi. Nie stosowac

dabigatran C Prawdopo- Nieznane Niezalecane U zwierzat dziafanie toksyczne przy duzych

dobne dawkach leku u matki, u ludzi nieznane
fondaparinux B Prawdopodob- | Prawdopodobnie | Ograniczone dane; najlepiej | Badania na zwierzetach: bez szkodliwego
nie nie w matej dawce | nie stosowac w czasie karmie- | wptywu. Ograniczone dane u ludzi
nia piersig

heparyny B Nie Nie Bez dziatar niepozadanych | Diugotrwate stosowanie u matki powoduje

drobnocza- osteoporoze (rzadko), matoptytkowos¢ (rzadziej

steczkowe niz przy heparynie niefrakcjonowanej)

riwaroksaban C Tak Tak (u zwierzat) Niezalecane Embriopatia u zwierzat, brak danych u ludzi

heparyna B Nie Nie Bez dziatan niepozadanych | Przy dtugotrwatym stosowaniu osteoporoza,

niefrakcjono- matoptytkowos¢

wana
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Dodatkowa Tabela 6. cd. Farmakoterapia w czasie cigzy i karmienia piersig [427]

Przechodze- | Przenikanie do
Katego- : S
. nie pokarmu Karmienie piersig Szczegoty
ria FDA
przez tozysko matki
Leki antyarytmiczne
adenozyna C Nie Nieznane Nie zaleca sie ze wzgledu na | Prawdopodobnie bez toksycznego wptywu na
ograniczone dane ptdd, ale zastosowanie wytacznie ze Scistych
wskazan z uwagi na ograniczone dane u ludzi
amiodaron D Tak Tak Duze dawki w pokarmie, Toksyczny wptyw na ptéd: niedoczynno$c
nie zaleca sie tarczycy, nadczynnos¢ tarczycy, zahamowanie
wzrostu, opéznienie rozwoju psychomoto-
rycznego, bradykardia, nieprawidtowosci
budowy serca. Stosowanie wytacznie ze $cistych
wskazan w przypadku opornych powaznych
zaburzen rytmu serca
flekainid C Tak Tak Mata dawka w pokarmie, Ograniczone do$wiadczenia w stosowaniu
mozliwe karmienie piersia u ludzi. Mozna stosowac w leczeniu czestoskur-
czu u ptodu. Opisywano toksyczne dziafanie
u zwierzat: zastosowanie ze $cistych wskazan
disopyramid C Tak Tak Mozliwe karmienie piersia, Nie stwierdzono teratogennosci. W opisach
nie opisywano dziatan przypadkow i niewielkich grup ciezarnych
niepozadanych podawano wystepowanie skurczéw macicy.
Stosowanie tylko w przypadku, gdy korzysci
W oczywisty sposdb przewyzszaja ryzyko
lidokaina B Tak Tak Mata dawka w mleku matki, | Lek nieszkodliwy u zwierzat, ograniczone dane
mozliwe karmienie piersig u ludzi. Nie potwierdzono szkodliwosci, ale
wskazana ostrozno$¢
mexiletyna C Tak Tak Kumuluje sie w mleku matki, | Ograniczone dane u ludzi. Nie dziata teratogen-
ale prawdopodobnie nie wy- | nie. Obserwowano bradykardie u pfodu
wiera szkodliwego dziatania
prokainamid C Tak Tak Kumuluje sie w mleku matki, | Brak badan u zwierzat, ograniczone dane u lu-
ale spodziewane niskie ste- | dzi. Nie obserwowano dziatania teratogennego.
zenia w osoczu noworodka. | Stosowac tylko w przypadku koniecznosci
Ograniczone dane, nalezy
stosowac ostroznie
propafenon C Tak Tak Ograniczone dane, Zwierzeta: w duzych dawkach lek dziata
stosowac ostroznie embriotoksycznie. U ludzi: ograniczone dane,
w 3. trymestrze nie obserwowano szkodli-
wego wplywu. Stosowac tylko w przypadku
koniecznosci
chinidyna C Tak Tak Ograniczone dane, ale spo- | Brak dostepnych danych wykazujacych szkodli-
dziewane stezenia terapeu- | wosc dla ptodu. Jednak mozna spodziewac sie
tyczne w osoczu noworodka. | ototoksycznosci i wystgpienia matoptytkowosci
Najlepiej nie stosowac w cza-
sie karmienia piersig
sotalol B Tak Tak Wzglednie duze dawki W badaniach u zwierzat nie stwierdzono szko-
w mleku matki. Wskazane dliwosci. Ograniczone dane u ludzi. Mozliwe
monitorowanie noworodka | bradykardia i hipoglikemia u ptodu/noworodka
(bradykardia, hipoglikemia,
odstep QT)

1110
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Wytyczne ESC dotyczgce rozpoznawania i postepowania w kardiomiopatii przerostowej w 2014 roku

Dodatkowa Tabela 6. cd. Farmakoterapia w czasie cigzy i karmienia piersig [427]

Przechodze- | Przenikanie do
Katego- : S
. nie pokarmu Karmienie piersig Szczegoty
ria FDA
przez tozysko matki
p-adrenolityki
atenolol D Tak Tak Kumuluje sie w mleku matki. | U zwierzat lek toksyczny dla ptodu. U ludzi opi-
Wskazane monitorowanie sywano niska urodzeniowg mase ciata i wigkszg
noworodka pod katem brady- | bradykardie niz podczas stosowania innych
kardii i hipoglikemii podczas | f-adrenolitykdw. Hipoglikemia u ptodu
stosowania leku w czasie
karmienia piersig
bisoprolol C Tak Nieznane Wskazane monitorowanie W badaniach u zwierzat lek nie dziatat toksycz-
noworodka pod katem brady- | nie na ptéd, w duzych dawkach zgony ptoddw.
kardii i hipoglikemii Ograniczone dane u ludzi. Spodziewana brady-
kardia lub hipoglikemia u ptodu/noworodka
labetalol C Tak Tak Mata dawka w mleku matki. | U zwierzat nie wykazano dziatania toksycznego
Dziafania niepozadane mato | na ptéd. U ludzi moze wystapic niska urodze-
prawdopodobne niowa masa ciata, bradykardia lub hipoglikemia
noworodkéw
metoprolol C Tak Tak Mata dawka w mleku matki. | U zwierzat nie wykazano dziatania toksycznego
Dziatania niepozadane mato | na ptéd. U ludzi moze wystapic niska urodze-
prawdopodobne niowa masa ciafa, bradykardia lub hipoglikemia
noworodkdw
propranolol C Tak Tak Przenika do mleka matki, ale | Lek nie jest teratogenny. U ludzi niska urodze-
dziatania niepozadane mato | niowa masa ciata. Bradykardia, hipoglikemia
prawdopodobne. noworodkéw. Zaleca sie monitorowanie
Stosowac ostroznie noworodka
Diuretyki
bumetanid C Tak Nieznane Nie stosowac U zwierzat nie wykazano wptywu teratogenne-
go. Brak danych u ludzi. Mozliwe mafowodzie
i zaburzenia elektrolitowe u ptodu
furosemid C Tak Tak Moze zmniejsza¢ laktacje. U zwierzat: toksyczny wptyw bardzo duzych
Stosowac ostroznie dawek. U ludzi: nie potwierdzono toksycznosci
dla ptodu. Mozliwe maftowodzie i zaburzenia
elektrolitowe u ptodu. Nie stosowac u ciezar-
nych z nadci$nieniem, a jedynie w przypadku
niewydolnosci serca
hydrochloro- B Tak Tak Mata dawka w mleku matki. | U zwierzat: nieszkodliwy dla ptodu. U ludzi:
tiazyd Mato prawdopodobne ograniczone dane, na podstawie badan retro-
dziatania niepozadane spektywnych lek prawdopodobnie szkodliwy
Antagonisci receptora aldosteronowego
eplerenon B Nieznane Tak (u zwierzat) | Nieznany wptyw, nie stosowac | W badaniach u zwierzat: brak dziatania terato-
gennego
U ludzi: brak danych. Stosowac wytacznie jesli
korzysci przewyzszaja ryzyko
spironolakton C Tak Tak Metabolity w mleku matki U szczurdw dziatanie antyandrogenne i zabu-
moga powodowac wzrost rzenia endokrynologiczne. Stosowac wytacznie
guzdw, nie stosowac przy braku alternatywy
Inhibitory ACE, antagonisci receptora angiotensyny Il
kandensartan D Tak Nieznane Nie stosowac Lek przeciwwskazany w cigzy. Patrz: kaptopril
kaptopril D Tak Tak Mata dawka w mleku matki, | Niedorozwoj czaszki i ptuc, niewydolnos¢ nerek,
ale nie zaleca sie bezmocz, zgon wewnatrzmaciczny, deformacje
karmienia piersig twarzoczaszki, przykurcze kofczyn
enalapril D Tak Tak Mata dawka w mleku matki, | Lek przeciwwskazany w ciazy. Patrz: kaptopril
ale nie zaleca sie
karmienia piersig
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Dodatkowa Tabela 6. cd. Farmakoterapia w czasie cigzy i karmienia piersig [427]

Katego-
ria FDA

Przechodze-

nie

Przenikanie do

pokarmu

Karmienie piersig

Szczegoty

przez tozysko matki
ramipril D Tak Tak Nieznane, nie zaleca sie Lek przeciwwskazany w cigzy. Patrz: kaptopril
karmienia piersig
Antagonisci wapnia
diltiazem C Tak Tak Nie zaleca sie W badaniach u zwierzat: stwierdzono tera-
karmienia piersig togennos¢. Ograniczone dane u ludzi. Nie
stosowac
nifedipina C Tak Tak Mata dawka w mleku matki. | W badaniach u zwierzat: stwierdzono terato-
Stosowac ostroznie gennos¢. Ograniczone dane u ludzi, bez wad
ptodu. Lek dziata tokolitycznie. Moze powo-
dowac hipotonie oraz niedokrwienie tozyska.
Stosowac ostroznie
werapamil C Tak Tak Mato prawdopodobne dziata- | W badaniach u zwierzat: nie stwierdzono
nia niepozadane u noworod- | teratogennosci; toksyczny dla ptodu tylko
ka, ale stosowac ostroznie | w duzych dawkach. Mozliwe bradykardia i blok
AV u ptodu. Dziafanie tokolityczne. Stosowac
ostroznie
Inne
digoksyna C Tak Tak Mata dawka w mleku matki. | W badaniach u zwierzat: nie stwierdzono
Mato prawdopodobne teratogennosci. Ograniczone dane u ludzi (brak
niekorzystne dziatania badan kontrolowanych). Prawdopodobnie lek
u noworodka nieszkodliwy, ale nalezy stosowac ostroznie
metyldopa B Tak Tak Mata dawka w mleku matki, | W badaniach u ludzi i u zwierzat nie stwier-
ale moze byc¢ stosowany dzono wptywu teratogennego ani toksycznego
ostroznie dla ptodu
statyny X Tak Nieznane Nie zaleca sie Wady wrodzone u zwierzat. Teoretycznie leki
karmienia piersig szkodliwe u ludzi. Przeciwwskazane w cigzy

Kategoria FDA
Kategoria A u ciezarnych

W odpowiednio zaplanowanych i dobrze kontrolowanych badaniach klinicznych u ludzi nie wykazano ryzyka dla ptodu
w pierwszym trymestrze cigzy (i brak dowodoéw ryzyka w kolejnych trymestrach)
W badaniach przeprowadzonych na zwierzetach nie wykazano ryzyka dla ptodu, a nie prowadzono odpowiednio zapla-

Kategoria B u ciezarnych
nowanych i dobrze kontrolowanych badan u kobiet ciezarnych LUB w badaniach na zwierzetach wykazano szkodliwy
wpltyw leku, ale wiasciwie prowadzone badania u kobiet ciezarnych nie potwierdzity ryzyka dla ptodu w pierwszym
trymestrze ciazy

W badaniach na zwierzetach wykazano ryzyko dla ptodu, a nie prowadzono odpowiednio zaplanowanych i dobrze

Kategoria C u ciezarnych
kontrolowanych badan u kobiet ciezarnych, ale potencjalne korzysci zastosowania leku moga przewyzsza¢ potencjalne
ryzyko u kobiet w cigzy

Kategoria D u cigzarnych Potwierdzono ryzyko u ptodéw ludzkich na podstawie niekorzystnych wynikéw badan doswiadczalnych lub marketingo-

wych, ale korzysci z zastosowania leku u kobiet w cigzy moga przewyzszac¢ potencjalne ryzyko

Kategoria X u ciezarnych W badaniach na zwierzetach i u ludzi potwierdzono niekorzystny wptyw na ptéd na podstawie niekorzystnych wynikéw
badan doswiadczalnych lub marketingowych, a ryzyko zwigzane z zastosowaniem leku u kobiet ciezarnych przewyzsza

potencjalne korzysci

Kategoria N u ciezarnych FDA nie klasyfikuje tego leku

ACE — konwertaza angiotensyny; AV — przedsionkowo-komorowy; FDA — US Food and Drug Administration
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Wytyczne ESC dotyczgce rozpoznawania i postepowania w kardiomiopatii przerostowej w 2014 roku .

Dodatkowa Tabela 7. Cechy kliniczne wskazujace na kardiomiopatie przerostowa u sportowcow wysokiej klasy z maksymalng grubo-
$cig Sciany lewej komory 12-15 mm

Kategoria Cecha Poziom? PiSmiennictwo

Wywiad rodzinny kardiomiopatii przerostowej u krewnych pierwszego stopnia [9, 460]

(446, 447]

Pte¢ zenska

Wywiad rodzinny nagtego zgonu sercowego u krewnego(ych) pierwszego stopnia < 40. rz.

Objawy ze strony uktadu sercowo-naczyniowego (niewyjasnione omdlenie, nieadekwatna
dusznos¢ wysitkowa, bol w klatce piersiowej, kotatania serca)

Nieprawidtowe zatamki Q w przynajmniej dwoch sasiadujgcych odprowadzeniach I, Il
aVF (nieobecnos$¢ bloku przedniej wigzki lewej odnogi peczka Hisa), V1-V4, |, aVL, V5-V6

[450-452]

Ujemne zatamki T w dwach lub wiecej odprowadzeniach z grup: II, Ill, aVF ilub I, aVL, V5-V6 [450-452]
Ujemne zatamki T w V2-V4 (> 16. rz.)° [450-452]
Gtebokie ujemne zatamki T w dwadch sasiadujacych odprowadzeniach (> 5 mm) [450-452]
Ujemne zatamki T w odprowadzeniach V2-V4 (< 16. rz.) [450-452]
Ztozone komorowe zaburzenia rytmu serca w 24-godzinnym monitorowaniu EKG [448, 449]

metoda Holtera lub > 2000 PV(/24 godziny

Asymetryczny przerost przegrody miedzykomorowej (stosunek grubosci przegrody do
grubosci sciany tylnej > 1,5)

[445, 446, 455, 456]

Petne przyleganie platka zastawki mitralnej do przegrody [445, 446, 455, 456]

[445, 446, 455, 456]

Wymiar koncoworozkurczowy lewej komory < 45 mm

P6zne wzmocnienie gadolinium w badaniu CMR

Spoczynkowy gradient srédkomorowy

Niepetne przyleganie ptatka zastawki mitralnej do przegrody [445, 446, 455, 456]

[445, 446, 455, 456]

Przerost lewej komory z gruboscig przedniej przegrody lub sciany tylnej > 12 mm

Lewy przedsionek > 45 mm

Przerost prawej komory (grubos¢ Sciany prawej komory w projekcji podmostkowej > 5 mm)

0O OO0 @ w00 © w

Zachytki miokardium stwierdzane w badaniu CMR

Typ naptywu mitralnego E<A (< 20. rz.) [453, 454]

Ea < 9 cm/s w obrazowaniu metoda doplera tkankowego

Sa < 9 cm/s w obrazowaniu metoda doplera tkankowego

Podwyzszone stezenie BNP
Ea 10-13 cm/s

Predkos¢ rozkurczowego odksztatcenia okreznego < 7 cm/s

VO,max < 50 ml/kg/min lub < 120% wyliczonego VO,max
(rzadko u sportowcéw uprawiajacych dyscypliny wytrzymatosciowe)

Zwiekszone parametry skrecenia lewej komory

- Brak odpowiedzi po 3 miesigcach od zaprzestania treningu [453, 454]

Mutacja genéw biatek sarkomeru powodujaca chorobe B [455, 456]

BNP — peptyd natriuretyczny typu B; CMR — sercowy rezonans magnetyczny; EKG — elektrokardiogram; PVC — przedwczesne pobudzenia komorowe
*Poziom wiarygodnosci danych

bZ wyjatkiem ujemnych zatamkéw T: uniesienie odcinka ST wypukte ku gérze (,doming”), z ujemnymi zatamkami T w V1-V4 czesto obserwuije sie jako wyraz
wczesnej repolaryzacji u dorostych i nastoletnich sportowcédw pochodzenia afrokaraibskiego i w tej grupie etnicznej nalezy uwazac taki obraz za mniej
istotne kryterium. Jednak odwrécone zatamki T w odprowadzeniach znad $ciany bocznej lub dolno-bocznej (V5-V6 oraz | i aVL, Il i aVF), niezaleznie od
pochodzenia etnicznego, uwaza sie za gtéwne kryterium, co wymaga dalszych badan w celu wykluczenia kardiomiopatii przerostowej [452, 457, 458]
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Tekst ,Wytycznych ESC dotyczacych rozpoznawania i postepowania w kardiomiopatii przerostowej w 2014 roku” uzyskat akredytacje Europejskiej Rady ds. Akre-
dytacji w Kardiologii (EBAC, European Board for Accreditation in Cardiology) jako materiat programu ksztatcenia ustawicznego (podyplomowego) w medycynie

(CME, Continuing Medical Education). Europejska Rada ds. Akredytacji w Kardiologii dziata zgodnie ze standardami jakosci Europejskiej Rady Akredytacyjnej

ds. Ksztalcenia Ustawicznego w Medycynie (EACCME, European Accreditation Council for Continuing Medical Education) bedacej instytucja Europejskiej Unii
Lekarzy Specjalistow (UEMS, European Union of Medical Specialists). Zgodnie z wytycznymi EBAC/EACCME wszyscy autorzy uczestniczacy w tym programie

ujawnili potencjalne konflikty intereséw, ktére mogtyby wptynac¢ na ich nastawienie do niniejszej publikacji. Komitet Organizacyjny (Organizing Commmittee)

jest odpowiedzialny za to, aby wszystkie potencjalne konflikty interesow odnoszace sie do programu ujawni¢ uczestnikom przed podjeciem dziatan w ramach
programu CME.

Pytania sprawdzajace do tego artykutu, ktére umozliwiaja uzyskanie punktéw programu CME, sa dostepne na stronach internetowych czasopisma European Heart

Journal (http://www.oxforde-learning.com/eurheartj) oraz ESC (http://www.escardio.org/guidelines).
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