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Wprowadzenie

Pod koniec 2005 r. z inicjatywy Konsultanta Krajo-
wego w dziedzinie kardiologii prof. dr. hab. med. Grze-
gorza Opolskiego odbyto sie spotkanie przedstawicie-
li 6 akademickich osrodkéw kardiologicznych z catej
Polski, zajmujacych sie niewydolnoscig serca i 5cisle
wspétpracujacych z osrodkami neurologicznymi,
z przedstawicielami kardiologéw dzieciecych, neurolo-
gbéw i Polskiego Towarzystwa Choréb Nerwowo-Mie-
Sniowych. Ze wzgledu na to, ze w Polsce dotychczas
nie zostat zorganizowany jednolity program prewencji
i leczenia kardiomiopatii towarzyszacej dystrofii mie-
$niowej typu Duchenne’a (DMD) i dystrofii miesniowej
typu Beckera (BMD), a takze dotyczacy diagnostyki
i prewencji kardiomiopatii u kobiet nosicielek mutacji
DMD/BMD, spotkanie miato miedzy innymi na celu
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przygotowanie rekomendacji dotyczacych opieki kar-
diologicznej nad chorymi z DMD/BMD w naszym kra-
ju. Z pewnoscia opis kardiomiopatii w przebiegu dys-
trofinopatii nie wyczerpuje catego spektrum zagad-
nien dotyczacych powiktan kardiologicznych w grupie
pacjentow z postepujacymi chorobami miesni.
W przysztosci podobne opracowania powinny doty-
czyt probleméw opieki kardiologicznej nad pacjentami
z dystrofia miesniowa typu Emery’ego-Dreifussa, czy
tez szerzej nad chorymi ze schorzeniami na podtozu
laminopatii.

Uwzgledniajac rekomendacje wydane przez
American Academy of Pediatrics (Cardiovascular Health
Supervision for Individuals Affected by Duchenne or
Becker Muscular Dystrophy. Section on Cardiology and
Cardiac Surgery) opublikowane w Pediatrics w 2005 r.
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Niniejszy tekst rekomendacji Zespotu Roboczego Konsultanta Krajowego w dziedzinie kardiologii uzyskat akceptacje Zarzqdu Sekcji Niewy-

dolnosci Serca Polskiego Towarzystwa Kardiologicznego.
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[1], jak réwniez inne biezace publikacje, grupa robocza
przedstawicieli 6 osrodkéw kardiologicznych w Polsce
utworzona przez Konsultanta Krajowego w dziedzinie
kardiologii proponuje nastepujace rekomendacje
dostosowane do polskich uwarunkowan.

Problemy diagnostyki kardiologicznej
1 postgpowania leczniczego u chorych
z dystrofig migsniowa DMD/BMD

Dystrofia miesniowa Duchenne’a jest chorobg o pod-
tozu genetycznym dotyczaca 1 na 3000 0séb ptci meskiej.
Dystrofia miesniowa Beckera wystepuje rzadziej, bo doty-
czy 1 na 30 tys. oséb ptci meskiej [2]. DMD przewaznie
rozpoznawana jest pomiedzy 2. a 7. rokiem zycia i charak-
teryzuje sie postepujacym ostabieniem miesni szkieleto-
wych, wynikajacym z przerostu, zaniku i postepujacego
wibknienia miocytéw z utrata zdolnosci do wykonywania
wysitku pomiedzy 7. a 13. rokiem zycia. Choroba serca za-
réwno u chorych z DMD, jak i BMD ma posta¢ kardiomio-
patii rozstrzeniowej i/lub towarzyszacych zaburzen rytmu
serca [3, 4]. W wieku 6 lat u 26% pacjentéw stwierdza sie
nieprawidtowosci elektrokardiograficzne, a w 13. roku zy-
cia u 25% chorych wystepuja cechy dysfunkgcji skurczo-
wej [5]. W przypadku BMD zdarza sie, ze rozwdj kardio-
miopatii poprzedza wystgpienie objawdw choroby pod-
stawowej zwigzanych z dysfunkcja miesni szkieletowych.
W tej postaci dystrofii miesniowej kardiomiopatia roz-
strzeniowa ma réwniez zazwyczaj tagodniejszy przebieg.

Zgon w nastepstwie niewydolnosci oddechowej lub
krazeniowej nastepuje na ogoét w 2. lub 3. dekadzie zy-
cia u 0séb z DMD i w 4. lub 5. dekadzie zycia u chorych
z BMD [3, 4]. Przez ostatnie 20 lat nastapit znaczacy po-
step techniczny w zakresie opieki oddechowej nad cho-
rymi, w konsekwencji wzrosta relatywnie liczba zgo-
néw z powodu kardiomiopatii rozstrzeniowej. W chwili
obecnej waha sie ona w granicach 10-40% chorych
z DMD [6, 7] i wykazuje stata tendencje wzrostowa.

Rozpoznanie

Objawy kliniczne kardiomiopatii rozstrzeniowej
w przebiegu DMD i BMD obejmuja cechy niewydolnosci
serca. W wiekszosci przypadkéw typowymi objawami
sg dusznos¢ wysitkowa i zmniejszenie sprawnosci fi-
zycznej z towarzyszacym ostabieniem. Charaktery-
styczny jest skryty poczatek oraz powolna, postepujaca
progresja objawéw klinicznych. Wczesne rozpoznanie
choroby serca utrudnia brak aktywnosci fizycznej cho-
rych z DMD i BMD spowodowany schorzeniem i niety-
powe objawy choroby, ktéra czesto manifestuje sie
zmeczeniem, spadkiem wagi ciata, wymiotami czy za-
burzeniami snu [8]. Rozpoznanie zaawansowanej nie-
wydolnosci serca zwykle nie sprawia trudnosci, gdyz
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obejmuje typowe objawy dla niewydolnosci lewokomo-
rowej — duszno$¢ o typie ortopnoe oraz napadowa
dusznosé nocng, ostuchowe cechy zastoju nad polami
ptucnymi, a nastepnie prawokomorowej — przepetnie-
nie zyt szyjnych, obrzeki obwodowe, powiekszenie wa-
troby i Sledziony, przesieki w jamach ciata. Sylwetka
serca w badaniu klinicznym jest powiekszona, a uderze-
nie koniuszkowe przemieszczone w lewo i w dét.

Brakuje czutych i specyficznych laboratoryjnych te-
stow diagnostycznych pozwalajacych wczesnie rozpo-
znat chorobe miesnia sercowego. Obecne bywajg cechy
przewodnienia, tagodnej niewydolnosci nerek oraz nie-
znaczny wzrost aktywnosci enzyméw watrobowych. Po-
mocne moze sie okazaé oznaczenie osoczowego steze-
nia peptydu natriuretycznego typu B (BNP), ktore zwykle
bywa podwyzszone. Moze mie¢ ono znaczenie w identy-
fikacji chorych w r6znych fazach rozwoju niewydolnosci
serca oraz w rdznicowaniu z innymi, pozasercowymi
przyczynami dusznosci. Dodatkowo, stezenie BNP ma
znaczenie prognostyczne, a cechg szczegblnie nieko-
rzystng rokowniczo jest brak spadku BNP po wdrozeniu
leczenia farmakologicznego. Podobne znaczenie ma pod-
wyzszone stezenie troponiny T i I, co $wiadczy o poste-
pujacym uszkodzeniu miesnia sercowego.

Kluczowe znaczenie dla rozpoznania kardiomiopatii
ma wykazanie powiekszenia jamy lewej komory z uposle-
dzeniem globalnej kurczliwosci. Echokardiografia dwuwy-
miarowa, ktéra pozostaje podstawowym badaniem w roz-
poznawaniu kardiomiopatii, bywa ograniczona u chorych
z dystrofinopatiami przez wspbétistniejaca skolioze i inne
deformacje klatki piersiowej. Niemniej pozostaje ona naj-
bardziej dostepna i najtafnsza metoda identyfikacji oraz
ilosciowej oceny stopnia dysfunkcji lewej i prawej komory
serca, jak tez towarzyszacych zazwyczaj niedomykalnosci
zastawki mitralnej i tréjdzielnej. Doskonale nadaje sie
rowniez do badan seryjnych, cho¢ poréwnywanie wyni-
kéw badania echokardiograficznego i wnioskowanie co
do progresji lub regresji choroby wymaga sporego do-
Swiadczenia. Dodatkowo, badaniem echokardiograficz-
nym mozna wykryé inne przyczyny niewydolnosci serca,
m.in. wady zastawkowe badZ wrodzone, ptyn w worku
osierdziowym. Szczegblne znaczenie ma roéznicowanie tta
zaburzen kurczliwosci miesnia sercowego, zwtaszcza
z przypadkami o etiologii niedokrwiennej. Problem ten do-
tyczy starszych pacjentéw z BMD, u ktérych wykrywa sie
cechy kadiomiopatii rozstrzeniowej w 4. i 5. dekadzie zycia.

Kryteria rozpoznania kardiomiopatii rozstrzeniowej
towarzyszacej DMD/BMD podsumowano w Tabeli |.

Ocena rokownicza

Czesto zaburzenia rytmu serca majg wptyw
na Smiertelnos¢ zaréwno u chorych z DMD, jak i z BMD
[5]. Patologiczne zmiany w zakresie EKG obserwuje sie
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u 26% chorych do 6. roku zycia, nawet juz we wczesnym
okresie choroby [8], najczesciej jako wysoki zatamek R
w V,, patologiczny zatamek g w odprowadzeniach |, aVL,
aVF, Vg lub I, 1 [9]. W publikacjach zwraca sie zwtasz-
cza uwage na zaburzenia funkcji uktadu autonomiczne-
go w postaci spoczynkowe] tachykardii zatokowej i ob-
nizonej zmiennosci rytmu (HRV) [10, 11]. Pewne nadzie-
je, zwtaszcza we wczesnym wykrywaniu bezobjawowe;]
dysfunkcji lewej komory i prognozowaniu rozwoju cho-
roby, wigze sie z nowszymi technikami echokardiogra-
ficznymi, jak ocena predkosci miesnia (ang. tissue Dop-
pler echocardiography), ocena odksztatcania i szybkosci
odksztatcania miokardium (ang. strain oraz strain rate)
oraz analiza przemieszczania miesnia (ang. speckle
tracking) [12]. Coraz wiecej danych wskazuje na duza
wartosé diagnostyczna, a takze rokownicza osoczowych
stezen peptyddw natriuretycznych (w tym BNP i ANP),
w grupie pacjentéw pediatrycznych z DMD [13].

Leczenie

Jak dotychczas, leczenie dysfunkcji miesnia serco-
wego opierato sie na ogélnie przyjetych standardach
leczniczych, najczesciej stosowaniu inhibitoréw kon-
wertazy angiotensyny Il (ACE), B-adrenolitykdw i lekow
moczopednych. W opublikowanej w 2005 r. pracy Du-
boca i wsp. perindopril podawany przez 5 lat okazat sie
skuteczny w redukgji ryzyka rozwoju dysfunkcji skur-
czowej w grupie dzieci w wieku miedzy 9,5 a 13 lat i byt
dobrze tolerowany w dawce 2 i 4 mg [14]. Uwzglednia-
jac ochronny wptyw inhibitoréw ACE na rozwdj choro-

by, zaleca sie stosowanie tej grupy lekéw we wczesnym
okresie zajecia serca przez proces chorobowy [10]. Na-
lezy indywidualnie rozwazy¢ i skonsultowa¢ z kardiolo-
giem dzieciecym prewencyjne witaczenie inhibitora ACE
jako leku zapobiegajacego i opdzniajacego rozwéj nie-
wydolnosci serca u kazdej z oséb z DMD/BMD.

Zwyczajowe stosowanie steroidéw u tych chorych,
poza potencjalng stabilizacjg funkcji miesnia sercowe-
go, niesie ze soba ryzyko rozwoju powiktah sercowo-
-naczyniowych, jak otytos¢, nadcisnienie i przerost mie-
$nia sercowego [15].

Duzym obcigzeniem uktadu sercowo-naczyniowe-
go chorych z DMD/BMD s3 zabiegi operacyjne, zwtasz-
cza w ogblnym znieczuleniu. Podkresla sie wptyw chlor-
ku sukcynylocholiny na wywotywanie hiperkalemii oraz
role wziewnych anestetykéw w prowokowaniu zagra-
zajacych zyciu stanéw hipermetabolicznych, ze ztosliwa
hipertermig witacznie [16].

Chorzy z zaawansowang DMD/BMD sa réwniez za-
grozeni powiktaniami zakrzepowo-zatorowymi bedacy-
mi skutkiem zmian degeneracyjnych w miesniach.
W zaawansowanym stadium choroby rozwaza sie wia-
czanie leczenia przeciwzakrzepowego, aczkolwiek nie
ma na razie danych opartych na dowodach naukowych
wskazujacych na korzysci z takiego leczenia [2].

Zwiekszone ryzyko rozwoju kardiomiopatii maja
rowniez kobiety nosicielki DMD/BMD. Okres ujawnie-
nia objawoéw choroby nie jest doktadnie okreslony. Mo-
ze ona przebiegac r6znie — od bezobjawowej dysfunkcji
miesnia sercowego, do ciezkiej niewydolnosci serca,

Tabela I. Kryteria rozpoznania kardiomiopatii rozstrzeniowej towarzyszacej DMD/BMD
Lp. Kryteria

1. Potwierdzenie istotnej dysfunkcji skurczowej, zazwyczaj zwigzanej z powiekszeniem wymiaréw jam serca, obiektywna

i powtarzalng metoda diagnostyczna.

2. Przyjmuje sie, ze dysfunkcja jamy LV wykazana w badaniu echokardiograficznym, w przypadku ktérej mozemy mowic

o kardiomiopatii rozstrzeniowej, to:

a) dla pomiaréw szerokosci w projekcji przymostkowej wymiary: koncowoskurczowy i koficoworozkurczowy LV >22 i >27 mm/m?

powierzchni ciata, odpowiednio;

b) dla szacowanych objetosci LV mierzonych z pola powierzchni w projekcji koniuszkowej: objetos¢ koficowoskurczowa
i koncoworozkurczowa LV >68 i >82 ml/m? powierzchni ciata, odpowiednio;

c) frakcja skracania wymiaru poprzecznego LV <25%;
d) LVEF<45%.

3. Inne techniki obrazowe, rezonans magnetyczny i tomografia komputerowa, pozwalajg takze na identyfikacje poszerzenia jamy LV
z uposledzeniem globalnej kurczliwosci. Przewaga najnowszych metod wielorzedowej tomografii komputerowej oraz rezonansu
magnetycznego wyraza sie mozliwoscig obrazowania u pacjentow ze ztym oknem echokardiograficznym, co dotyczy zwtaszcza
pacjentéw z DMD, u ktérych czesto stwierdza sie istotne deformacje klatki piersiowe;j.

4. Rekonstrukcje tréjwymiarowe obrazéw echokardiograficznych, a szczegoélnie ostatnio wprowadzona echokardiografia
tréjwymiarowa czasu rzeczywistego, pozwalaja na doktadng ocene objetosci LV i RV, ich skurczowej czynnosci regionalnej
i globalnej oraz analize czasowa skurczu i rozkurczu miesnia w poszczegélnych segmentach. Pewne nadzieje, zwtaszcza
we wczesnym wykrywaniu bezobjawowej dysfunkeji LV i prognozowaniu rozwoju choroby, wigze sie z technikami echokardiografii

tkankowej.

LV - lewa komora, RV — prawa komora, LVEF — frakcja wyrzutowa lewej komory, DMD — dystrofia miesniowa typu Duchenne’a, BMD — dystrofia

miesniowa typu Beckera

Kardiologia Polska 2007; 65: 2



226

Wtadystaw Sinkiewicz et al.

Tabela Il. Leczenie niewydolnosci serca w przebiegu kardiomiopatii towarzyszacej DMD/BMD

Lp. Leczenie

1. Typowe leczenie farmakologiczne niewydolnosci serca z zastosowaniem lekéw o udowodnionej skutecznosci: inhibitoréw ACE,
B-adrenolitykéw u wszystkich chorych, a takze antagonistow aldosteronu i antagonistéw receptoréw dla angiotensyny
u wybranych pacjentéw. Stosowanie lekéw moczopednych u pacjentéw z cechami retencji ptynow, a takze digoksyny w celu
zmniejszenia nasilenia objawow, zwtaszcza u chorych z towarzyszacym migotaniem przedsionkéw. Rozwazenie zastosowania
lekéw przeciwzakrzepowych u wybranych chorych z ciezka dysfunkcja skurczowa LV.

2. Implantacja kardiowertera-defibrylatora (ICD) w prewencji wtérnej
nagtego zgonu sercowego u pacjentéw ze skrajnie uposledzona fu

oraz rozwazenie zastosowania ICD w prewencji pierwotnej
nkcja skurczowa LV.

3. Rozwazenie zastosowania stymulacji resynchronizujacej (CRT) w celu zmniejszenia objawéw i przedtuzenia zycia chorych

z istotna rozstrzenia, dysfunkcja skurczowa i towarzyszacymi cech

ami asynchronii skurczowe;.

4. W skrajnych przypadkach objawowych chorych, po wyczerpaniu mozliwosci leczenia farmakologicznego i zabiegowego,

rozwazenie konsultacji w osrodku transplantacji serca.

5. Postepowanie niefarmakologiczne. Porady i zalecenia ogélne.

LV — lewa komora, DMD — dystrofia miesniowa typu Duchenne’a, BMD — dystrofia miesniowa typu Beckera

z koniecznoscia transplantacji serca wtacznie. Kobiety 3.
te wymagaja systematycznego, okresowego badania
kardiologicznego [17]. To zagadnienie omoéwiono
w osobnym podrozdziale.

Wytyczne dotyczace leczenia niewydolnosci serca
w przebiegu kardiomiopatii towarzyszacej DMD/BMD 4.
podsumowano w Tabeli Il. Nalezy podkresli¢, ze w przy-
padku kardiomiopatii rozstrzeniowej w przebiegu dys-
trofinopatii dysfunkcja miesnia sercowego ma charak-
ter nieodwracalny i postepujacy, a leczenie moze jedy- 5.
nie poprawi¢ jakos¢ zycia i odsunaé¢ w czasie zejscie.

Wytyczne dotyczace opieki
kardiologicznej w grupie chorych
z DMD/BMD powyzej 18. roku zycia

1. Pacjent z DMD/BMD moze by¢ skierowany do jedne-
go z 6 osrodkéw regionalnych w Polsce. Aktualna li-
sta osrodkéw regionalnych wraz z nazwiskami oséb
koordynujacych, adresami, telefonami i godzinami
przyje¢ w przyklinicznych poradniach kardiologicz-
nych znajduje sie na stronie internetowej Polskiego
Towarzystwa  Choréb ~ Nerwowo-Miesniowych
(www.idn.org.pl/tzchm) oraz stronie Konsultanta Kra-
jowego w dziedzinie kardiologii (www.am-
waw.edu.pl/kkk), w niniejszym dokumencie zawarta 7.
jest w Tabeli IIl.

2. Pacjent z DMD/BMD po 18. roku zycia powinien by¢
konsultowany kardiologicznie przynajmniej raz w ro-
ku, jezeli nie wystepuja objawy sercowe. Konsultacja 8.
kardiologiczna powinna obejmowa¢ badanie klinicz-
ne, badanie EKG i echokardiograficzne, uwzgledniaja-
ce w przypadkach duzych deformacji klatki piersiowej
rowniez nowe, nieechokardiograficzne techniki dia-
gnostyczne (badanie metoda wielorzedowej tomo-
grafii komputerowej i rezonansu magnetycznego).
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Doktadna diagnostyka nalezy obja¢ zaburzenia ryt-
mu, czesto wystepujace w tej chorobie i majace du-
2y wptyw na $miertelnos¢. U oséb z objawami niewy-
dolnosci serca nalezy przynajmniej raz do roku prze-
prowadza¢ badanie EKG holterowskie.

W ramach oceny rokowniczej nalezy poszerzy¢ dia-
gnostyke kardiologiczng o ocene parametréw bio-
chemicznych, w tym osoczowych stezeh peptydéw
natriuretycznych typu B (BNP lub NT-proBNP).
Ocena kardiologiczna powinna obejmowaé réwniez
ewentualne powiktania ogélne i sercowe stosowanej
u tych chorych steroidoterapii, zwtaszcza otytos¢,
nadcisnienie tetnicze i przerost miesnia sercowego.
U chorych z otytoscia nalezy zoptymalizowac nawyki
zywieniowe.

. Niewydolnos¢ serca w przebiegu dysfunkcji skurczo-

wej mieSnia sercowego powinna by¢ leczona zgod-
nie z wytycznymi postepowania w przewlektej nie-
wydolnosci serca [18] (Tabela ). Uwzgledniajac opi-
sywany ochronny wptyw inhibitorow ACE, zaleca sie
stosowanie tej grupy lekéw juz we wczesnym okre-
sie zajecia serca przez proces chorobowy, nawet
u pacjentéw bezobjawowych. Inhibitory ACE pozo-
staja jedyna grupa lekéw o udowodnionym wptywie
na opdznianie ryzyka rozwoju niewydolnosci serca.
Diagnostyka kardiologiczna powinna byé poszerzona
o okresowa konsultacje pulmonologiczna w celu oce-
ny wydolnosci oddechowej i mozliwosci spowolnie-
nia jej rozwoju u pacjentéw z DMD.

Petng diagnostyka kardiologiczng nalezy objac cho-
rych przed duzymi zabiegami operacyjnymi. Ryzyko
zabiegu nalezy doktadnie oméwic z chorym i rodzing.
U pacjentéw z objawowa dysfunkcja skurczowa
wskazane jest rozwazenie przed zabiegiem badania
obcigzeniowego z dobutaming. Nalezy prowadzi¢ do-
ktadne monitorowanie kardiologiczne w czasie za-
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biegu. Przy stosowaniu znieczulenia operacyjnego
nie powinno sie stosowac sukcynylocholiny i wziew-
nych Srodkéw znieczulajacych, potencjalnie groz-
nych dla chorych z DMD/BMD.

9. Nalezy zaproponowaé ambulatoryjng diagnostyke
kardiologiczng cztonkom rodziny chorego: rodzonym
braciom (potencjalnie chorym), a takze matkom i ro-
dzonym siostrom (potencjalnym nosicielkom).

10. Konieczna jest edukacja chorego i opiekuna
w trakcie przebiegu choroby, poradnictwo dotycza-
ce diety (niskosodowa, ewentualne ograniczenie
ptyndw), unikania czynnikéw ryzyka, koniecznosci
szczepien. Nalezy zapozna¢ chorego z mozliwoscia-
mi samokontroli oraz rozpoznawania objawéw po-
gorszenia wymagajacych pilnego skontaktowania
sie z lekarzem.

Wytyczne dotyczace opieki
kardiologicznej w grupie nosicielek
DMD/BMD

1. Pierwsza konsultacja kardiologiczna powinna sie od-
by¢ we wczesnej mtodosci lub wczesniej, jezeli sa
obecne objawy sercowe.

2. Nalezy poinformowac¢ nosicielki (matki i rodzone sio-
stry chorych mezczyzn z dystrofinopatiami) o ryzyku
rozwoju kardiomiopatii oraz mogacych wystapic ob-
jawach niewydolnosci serca.

3. Kontrolne badania diagnostyczne nosicielek, obej-
mujace badanie kliniczne, EKG i badanie echokar-
diograficzne, powinny sie odbywac przynajmniej
co 5 lat, poczynajac od wieku 25 lat.
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