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AL

AIAT

ALCAPA

a-Gal A

ALVC

APHRS

AR

ARB

ARNI

ARVC

ASA

AspAT

ATP-aza

ATTR

ATTR-CA

ATTR-CM

ATTRv

ATTRwt

AV

BAG3

BNP

CAD

ccB

(monoclonal immunoglobulin light chain
amyloidosis), amyloidoza taricuchow
lekkich

(alanine aminotransferase), aminotrans-
feraza alaninowa

(anomalous left coronary artery from the
pulmonary artery), nieprawidtowe odej-
Scie lewej tetnicy wiericowej od tetnicy
ptucnej

(alpha-galactosidase A), alfa-galaktozy-
daza A

(arrhythmogenic left ventricular cardio-
myopathy), arytmogenna kardiomiopa-
tia lewej komory

Asia Pacific Heart Rhythm Society
(autosomal recessive), autosomalne
recesywne

(angiotensin receptor blocker), antagoni-
sta receptora angiotensynowego
(angiotensin receptor neprilysin inhibi-
tor), antagonista receptora angiotensy-
nowego i inhibitor neprilizyny
(arrhythmogenic right ventricular cardio-
myopathy), arytmogenna kardiomiopa-
tia prawej komory

(alcohol septal ablation), alkoholowa
ablacja przegrody

(aspartate transaminase), aminotransfe-
raza asparaginianowa

(adenosine triphosphatase), adenozyno-
trifosfataza

(transthyretin amyloidosis), amyloidoza
transtyretynowa

(transthyretin cardiac amyloidosis), tran-
styretynowa amyloidoza serca
(transthyretin amyloid cardiomyopathy),
kardiomiopatia w przebiegu amyloido-
zy transtyretynowej

(hereditary transthyretin amyloidosis),
dziedziczna amyloidoza transtyretynowa
(wild-type OR Acquired transthyretin
amyloidosis), amyloidoza transtyretyno-
wa typu dzikiego

(atrioventricular), przedsionkowo-
-komorowy

(BAG cochaperone-3), ko-szaperon 3
zrodziny BAG

(brain natriuretic peptide), peptyd na-
triuretyczny typu B

(coronary artery disease), choroba wien-
cowa

(calcium channel blocker), antagonista
wapnia

CHA,DS,-VASC

CHD

d
CK
CMR

COovID-19

CPET

CPG

CPR
CRT
cT
CTCA
DBS
DCM

DES
DMD

DNA
DPD
DSC2
DSG2

DSP
EAST-AFNET 4

ECHO
ECV

EF

(congestive heart failure or left ventri-
cular dysfunction, hypertension, age
>75 [doubled], diabetes, stroke [doubled]-
-vascular disease, age 65-74, sex category
[female] [score]), zastoinowa niewydol-
nosc serca lub dysfunkcja lewej komo-
ry, nadci$nienie tetnicze, wiek =75 lat
(2 pkt), cukrzyca, udar mézgu (2 pkt)
— choroba naczyn, wiek 65-74 lat, ptec
zenska (skala)

(congenital heart disease), wrodzona
wada serca

(confidence interval), przedziat ufnosci
(creatinine kinase), kinaza kreatynowa
(cardiac magnetic resonance), rezonans
magnetyczny serca

(severe acute respiratory syndrome coro-
navirus 2 [SARS-CoV-2] infection) choro-
ba koronawirusowa z roku 2019
(cardio-pulmonary exercise testing),
spiroergometryczna préba wysitkowa
(ESC Clinical Practice Guidelines Com-
mittee), Komisja ESC ds. Wytycznych
dotyczacych Praktyki Klinicznej
(cardio-pulmonary resuscitation), re-
suscytacja krazeniowo-oddechowa
(cardiac resynchronization therapy),
terapia resynchronizujaca

(computed tomography), tomografia
komputerowa

(computed tomography coronary angio-
graphy), angiotomografia komputero-
wa tetnic wiencowych

(dried blood spot), sucha kropla krwi
(dilated cardiomyopathy), kardiomiopa-
tia rozstrzeniowa

(desmin), desmina

(Duchenne muscular dystrophy), dystro-
fia miesniowa Duchenne’a
(deoxyribonucleic acid), kwas deoksyry-
bonukleinowy
(3,3-diphosphono-1,2-propanodicar-
boxylic acid), kwas 3,3-difosfono-1,-
2-propanodikarboksylowy
(desmocolin-2), desmokolina-2
(desmoglein-2), desmogleina-2
(desmoplakin), desmoplakina

Early Treatment of Atrial Fibrillation for
Stroke Prevention Trial
(echocardiogram), echokardiografia
(extracellular volume), objetos¢ pozako-
moérkowa

(ejection fraction), frakcja wyrzutowa

www.journals.viamedica.pl/kardiologia_polska



Wytyczne ESC 2023 dotyczace postepowania w kardiomiopatiach

eGFR

EHRA
EKG
EMB

EMF

EORP

(estimated glomerular filtration rate),
oszacowany wspotczynnik przesacza-
nia ktebuszkowego

European Heart Rhythm Association
elektrokardiogram

(endomyocardial biopsy), biopsja endo-
miokardialna

(endomyocardial fibrosis), wtdknienie
endomiokardialne

EURObservational Research Programme

ERN GUARD-Heart European Reference Network for Rare

ERT

ESC

EXPLORER-HCM

FLNC

FTX
GAA

Gb3

GDMT

Glca

GSD

GWAS

HBP

HCM

HCMR
HF
HFmrEF

HFpEF

HFrEF

HIV

and Low Prevalence Complex Diseases
ofthe Heart

(enzyme replacement therapy), enzyma-
tyczna terapia zastepcza

(European Society of Cardiology), Euro-
pejskie Towarzystwo Kardiologiczne
Clinical Study to Evaluate Mavacamten
in Adults with Symptomatic Obstructive
Hypertrophic Cardiomyopathy

(filamin C), filamina C

(frataxin), frataksyna
(acid-alpha-glucosidase), kwasna
alfa-glukozydaza
(globotriaosylceramide), globotriaozylo-
ceramid

(guideline-directed medical therapy),
leczenie zachowawcze zgodnie

z wytycznymi

(glucose tetrasaccharide), tetrasacharyd
glukozy

(glycogen storage disorder), choroba
spichrzania glikogenu (glikogenoza)
(genome-wide association study),
badania asocjacji w catym genomie
(His-bundle pacing), stymulacja peczka
Hisa

(hypertrophic cardiomyopathy),
kardiomiopatia przerostowa
Hypertrophic Cardiomyopathy Registry
(heart failure), niewydolnos¢ serca
(heart failure with mildly reduced ejection
fraction), niewydolnos¢ serca z fagodnie
obnizona frakcjg wyrzutowa

(heart failure with preserved ejection
fraction), niewydolnos¢ serca

z zachowang frakcjg wyrzutowa

(heart failure with reduced ejection frac-
tion), niewydolnos¢ serca z obnizong
frakcjg wyrzutowa

(human immunodeficiency virus), ludzki
wirus niedoboru odpornosci
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HMDP

HR

HRS

hs-cTnT

ICD

INR

ITFC

IVF

JUP
LA
LAHRS
LBBB

LGE

lizo-Gb3

LMNA
LMWH

LSD

Lv
LVAD

LVEDV

LVEF

LVH

LVNC

LvOT

LVOTO

LvSD

MAF

MAFA-II

(hydroxymethylene diphosphonate),
difosfonian hydroksymetylenu
(hazard ratio), wspétczynnik ryzyka
Heart Rhythm Society

(high-sensitivity cardiac troponin T), ser-
cowa troponina T oznaczana metoda
o duzej czutosci

(implantable cardioverter defibrillator),
wszczepialny kardiowerter-defibrylator

(international normalized ratio), miedzy-
narodowy wspotczynnik znormalizo-
wanego (czasu protrombinowego)
International Task Force Consensus

(in vitro fertilization), zaptodnienie

in vitro

(junction plakoglobin), plakoglobina
(left atrium), lewy przedsionek

Latin American Heart Rhythm Society

(left bundle branch block), blok lewej
odnogi peczka Hisa

(late gadolinium enhancement), p6zne
wzmochnienie po podaniu gadolinu
(globotriaosylsphingosine), globotria-
ozylosfingozyna

(lamin A/C), lamina A/C
(low-molecular-weight heparin), hepary-
na drobnoczasteczkowa

(lysosomal storage disease), lizosomalna
choroba spichrzeniowa

(left ventricular), lewa komora

(LV assist device), urzadzenie do wspo-
magania czynnosci lewej komory

(left ventricular end-diastolic volume),
objetos¢ koncoworozkurczowa lewej
komory

(left ventricular ejection fraction), frakcja
wyrzutowa lewej komory

(left ventricular hypertrophy), przerost
lewej komory

(left ventricular non-compaction), nie-
scalenie miesnia lewej komory

(left ventricular outflow tract), droga
odptywu lewej komory

(left ventricular outflow tract obstruc-
tion), zawezanie drogi odptywu lewej
komory

(left ventricular systolic dysfunction),
dysfunkcja skurczowa lewej komory
(minor allele frequency), czesto$¢ wyste-
powania rzadszego allelu

mobile Atrial Fibrillation Application
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MAPK

MCS

MELAS

MERRF

MGUS

MICONOS

MRA

MRI

mtDNA

MV

mWHO

MYH7

NCS

NDLVC

NGS

NOAC

NSML

NSVT

NT-proBNP

NYHA

(mitogen activated protein kinases),
kinazy biatkowe aktywowane
mitogenami

(mechanical circulatory support), mecha-
niczne wspomaganie krazenia
(mitochondrial encephalomyopathy,
lactic acidosis, and stroke-like episodes
[syndrome]), miopatia i encefalopatia
mitochondrialna, kwasica mleczanowa,
wystepowanie incydentéw podobnych
do udaréw (zespdt)

(mitochondrial epilepsy with ragged-red
fibres), padaczka miokloniczna z wtok-
nami szmatowatymi

(monoclonal gammopathy of undetermi-
ned significance), gammapatia mo-
noklonalna o nieokreslonym znaczeniu
Mitochondrial Protection with Idebeno-
ne in Cardiac or Neurological Outcome
(study group)

(mineralocorticoid receptor antagonist),
antagonista receptora mineralokorty-
koidowego

(magnetic resonance imaging), rezonans
magnetyczny

(mitochondrial DNA), mitochondrialne
DNA

(mitral valve), zastawka mitralna

(Modified World Health Organization

— classification), zmodyfikowana klasy-
fikacja Swiatowej Organizacji Zdrowia
(myosin heavy chain 7), polipeptyd

7 tanicucha ciezkiego miozyny
(non-cardiac surgery), operacja niekar-
diochirurgiczna

(non-dilated left ventricular cardiomy-
opathy), nierozstrzeniowa kardiomiopa-
tia lewej komory

(next-generation sequencing), sekwen-
cjonowanie nastepnej generagji

(non vitamin K oral anticoagulant), do-
ustny lek przeciwkrzepliwy niebedacy
antagonistg witaminy K

(Noonan syndrome with multiple
lentigines), zespdt Noonan z mnogimi
plamami soczewicowatymi
(non-sustained ventricular tachycardia),
nieutrwalony czestoskurcz komorowy
(N-terminal pro-brain natriuretic pepti-
de), N-koncowy fragment propeptydu
peptydu natriuretycznego typu B
(New York Heart Association), Nowojor-
skie Towarzystwo Kardiologiczne

P/LP

PES

PET

PKP2
PLN
PPCM

PRKAG2

PRS

PTH
PVR

PYP
QoL
QTc

RAS-HCM

RBBB

RBM20

RCM

RCT

(pathogenic/likely pathogenic), pato-
gennny/prawdopodobnie patogenny

(programmed electrical stimulation),
programowana stymulacja elektryczna

(positron emission tomography), pozyto-
nowa tomografia emisyjna
(plakophilin 2), plakofilina-2
(phospholamban), fosfolamban
(peripartum cardiomyopathy), kardio-
miopatia potogowa

(protein kinase AMP-activated non-ca-
talytic subunit gamma 2), niekatali-
tyczna podjednostka gamma 2 kinazy
biatkowej aktywowanej przez AMP
(polygenic risk scores), poligenowa oce-
na ryzyka

(parathyroid hormone), parathormon
(pulmonary vascular resistance), ptucny
opdr naczyniowy

(pyrophosphate), pirofosforan

(quality of life), jakos¢ zycia

(corrected QT value), skorygowany od-
step QT

(RASopathy-associated HCM), kar-
diomiopatia przerostowa zwigzana

z RAS-opatia

(right bundle branch block), blok prawej
odnogi peczka Hisa

(RNA binding motif protein), biatko wia-
zace RNA 20

(restrictive cardiomyopathy), kardiomio-
patia restrykcyjna

(randomized controlled trial), proba kli-
niczna z randomizacja i grupa kontrolng

REDWOOD-HCM Randomized Evaluation of Dosing With

RV
RVEF

RVOTO

RWMA

SAECG

SAM

SARS-CoV-2

CK-3773274 in Obstructive Outflow Dise-
asein HCM

(right ventricular), prawa komora

(right ventricular ejection fraction), frak-
Cja wyrzutowa prawej komory

(right ventricular outflow tract obstruc-
tion), zawezanie drogi odptywu prawej
komory

(regional wall motion abnormality),
odcinkowe zaburzenia kurczliwosci
(signal-averaged electrocardiogram),
usredniony elektrokardiogram

(systolic anterior motion), skurczowy
ruch przedniego ptfatka mitralnego do
przodu

(severe acute respiratory syndrome coro-
navirus-2), drugi koronawirus ciezkiego
ostrego zespotu oddechowego

www.journals.viamedica.pl/kardiologia_polska



Wytyczne ESC 2023 dotyczace postepowania w kardiomiopatiach

SCD (sudden cardiac death), nagta smierc
sercowa
SGLT-2 (sodium-glucose co-transporter 2), ko-

transporter sodowo-glukozowy typu 2

SMVT (sustained monomorphic ventricular
tachycardia), utrwalony jednoksztattny
czestoskurcz komorowy

SPECT (single-photon emission computed tomo-
graphy), tomografia emisyjna pojedyn-
czych fotonéw

SRT (septal reduction therapy), leczenie redu-
kujace przegrode

TIA (transient ischaemic attack), incydent
przemijajacego niedokrwienia osrodko-
wego uktadu nerwowego

TMEMA43 (transmembrane protein 43), biatko prze-
zbtonowe 43

TRED-HF Therapy withdrawal in REcovered Dilated
cardiomyopathy—Heart Failure

TTE (transthoracic echocardiography),
echokardiografia przezklatkowa

TTN (titin), tytyna

TTNtv (titin gene truncating variants), warianty
skracajace genu tytyny

TTR (transthyretin), transtyretyna

UFH (unfractionated heparin), heparyna
niefrakcjonowana

VALOR-HCM A Study to Evaluate Mavacamten in Adu-
Its With Symptomatic Obstructive HCM
Who Are Eligible for Septal Reduction
Therapy

VE (ventricular extrasystole), przedwczesne
pobudzenia komorowe

VF (ventricular fibrillation), migotanie ko-
mor

VKA (vitamin K antagonist), antagonista
witaminy K

VT (ventricular tachycardia), czgstoskurcz
komorowy

VUS (variant of unknown significance), wa-
riant o niepewnej istotnosci

WHO (World Health Organization), Swiatowa

Organizacja Zdrowia

Stowa kluczowe: arytmogenna kardiomiopatia prawej komory,
badania genetyczne, badania przesiewowe, cigza, genetyka,
kardiomiopatia przerostowa, kardiomiopatia restrykcyjna,
kardiomiopatia rozstrzeniowa, kardiomiopatie, nagty zgon
sercowy, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory,
obrazowanie roznymi metodami, poradnictwo genetyczne,
postepowanie, rozpoznanie, stratyfikacja ryzyka, uprawianie
sportu, wszczepialny kardiowerter-defibrylator, wytyczne,
zaburzenia rytmu

1. PREAMBULA

Wytyczne s dokumentami podsumowujacymiioceniaja-
cymi dostepne dane naukowe, a ich celem jest utatwienie
lekarzom wyboru najlepszych strategii diagnostycznych
lub terapeutycznych u poszczegélnych pacjentéw z dang
jednostka chorobowa. Wytyczne sg przeznaczone dla per-
sonelu medycznego, a Europejskie Towarzystwo Kardio-
logiczne (ESC, European Society of Cardiology) udostepnia
swoje wytyczne bez ograniczen i nieodptatnie.

Wytyczne ESC nie znosza jednak w zaden sposéb
indywidualnej odpowiedzialnosci pracownikéw opieki
zdrowotnej za podejmowanie wtasciwych i doktadnych
decyzji z uwzglednieniem stanu zdrowia danego pacjen-
ta i po konsultacji z nim oraz, jezeli jest to wtasciwe i/lub
konieczne, z opiekunem pacjenta. Na pracownikach opieki
zdrowotnej spoczywa réwniez odpowiedzialnos$¢ za wery-
fikacje obowigzujacych w kazdym kraju zasad i przepisow
odnoszacych sie do lekéw i urzadzerh w momencie ich
przepisywania/stosowania, oraz, jezeli jest to wiasciwe, za
przestrzeganie etycznych zasad ich zawodu.

Wytyczne ESC wyrazaja oficjalne stanowisko ESC na
okreslony temat i sg systematycznie uaktualniane. Zasady
i procedury formutowania i wydawania wytycznych ESC
mozna znaleZ¢ na stronie internetowej ESC (http://www.
escardio.org/Guidelines).

Cztonkowie grupy roboczej, ktéra przygotowata niniej-
sze wytyczne, zostali wybrani przez ESC jako reprezentanci
fachowego personeluzaangazowanego w leczenie pacjen-
toéw z omawianymi chorobami. Celem procedury wyboru
cztonkéw grupy roboczej byto uzyskanie reprezentatyw-
nego sktadu jej cztonkéw, pochodzacych gtéwnie z catego
obszaru krajéw cztonkowskich ESC oraz z odpowiednich
subspecjalistycznych agend ESC. Wzieto pod uwage
odpowiednia réznorodnos¢ i integracje, zwtaszcza pod
wzgledem ptci oraz krajéw pochodzenia cztonkéw grupy
roboczej. Grupa robocza dokonata krytycznej oceny pro-
cedur diagnostycznych i terapeutycznych, w tym oceny
stosunku korzysci do ryzyka. Site kazdego nowego lub
uaktualnionego zalecenia oraz poziom wiarygodnosci
potwierdzajacych je danych naukowych wywazono i ska-
tegoryzowano, postugujac sie uprzednio zdefiniowanymi
klasyfikacjami, ktére przedstawiono nizej. Grupa robocza
postepowata zgodnie z procedurami gtosowania przyjety-
mi przez ESC. Wszystkie zaaprobowane zalecenia zostaty
poddane gtosowaniu i uzyskaty co najmniej 75% gtoséw
na ,tak” wsréd gtosujacych cztonkéw grupy roboczej.

Eksperci wchodzacy w sktad zespotéw piszacych
i recenzujacych wytyczne wypehnili formularze deklaracji
intereséw dla wszystkich powiagzan, ktére mogtyby by¢
postrzegane jako rzeczywiste lub potencjalne zrédta kon-
fliktéw intereséw. Te deklaracje konfliktow intereséw zosta-
ty przeanalizowane zgodnie z regutami przyjetymi przez
ESC w odniesieniu do deklarowania konfliktéw intereséw
i s dostepne na stronie internetowej ESC (http://www.
escardio.org/Guidelines). Zostaty one zebrane w jednym
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Tabela 1. Klasy zalecen

Klasa Definicja

zalecen

Dane naukowe i/lub powszechnie akceptowana opinia wskazujg,

Proponowany spos6b sformutowania zalecenia

Klasa | ze okreslona metoda leczenia lub zabieg sg korzystne, uzyteczne,
skuteczne
Klasa Il Dane naukowe lub opinie dotyczace przydatnosci lub skutecznosci okreslonej metody leczenia lub zabiegu nie sg zgodne
Dane naukowe lub opinie przemawiaja za uzyteczno- . .,
Klasa lla L L L . ) Nalezy rozwazy¢
scig/skutecznoscig okreslonej metody leczenia lub zabiegu
Uzytecznos¢ lub skuteczno$¢ okreslonej metody leczenia
Klasa Ilb lub zabiegu jest stabiej potwierdzona przez dane naukowe
lub opinie
Dane naukowe lub powszechnie akceptowana opinia wskazujg, ze
Klasa Il okreslona metoda leczenia lub zabieg nie sg uzyteczne ani skutecz-

ne, a w niektérych przypadkach moga byc¢ szkodliwe

Tabela 2. Poziom wiarygodnosci danych naukowych

Poziom B

Dane pochodzace z jednego badania z randomizacjg lub z duzych badan bez randomizadji

Poziom C

Uzgodniona opinia ekspertéw lub dane pochodzace z matych badan albo z badan retrospektywnych badz rejestrow

raporcie i opublikowane jako uzupetniajacy dokument
jednoczesénie z wytycznymi. Grupa robocza otrzymata
wsparcie finansowe wytacznie od ESC, bez zadnego za-
angazowania przemystu medycznego.

Komisja ESC ds. Wytycznych dotyczacych Praktyki
Klinicznej (CPG, ESC Clinical Practice Guidelines Committee)
nadzoruje i koordynuje przygotowywanie nowych wy-
tycznych iich uaktualnien, a takze jest odpowiedzialna za
proces uzyskiwania poparcia dla wytycznych. Wytyczne
ESCiich uaktualnienia sa doktadnie analizowane i recen-
zowane przez CPG oraz zewnetrznych ekspertéw, w tym
pochodzacych z catego obszaru krajéw cztonkowskich
ESC orazzodpowiednich subspecjalistycznych agend ESC
i krajowych towarzystw kardiologicznych. Po wprowadze-
niu odpowiednich zmian wytyczne sg akceptowane przez
wszystkich ekspertéw bedacych cztonkami grupy robo-
czej. Ostateczna wersja dokumentu zostaje zaakceptowana
przez CPG do publikacji w czasopismie European Heart
Journal. Niniejsze uaktualnienie wytycznych opracowano
po uwaznym rozwazeniu wiedzy naukowej i medycznej
oraz danych dostepnych w momencie opracowywania
tego dokumentu. W zataczeniu dostepne sg tabele da-
nych naukowych, w ktérych podsumowano wyniki badan
uwzglednionych podczas opracowywania niniejszych
wytycznych. ESC ostrzega czytelnikdw, ze techniczny jezyk
wytycznych moze by¢ btednie interpretowany, za co ESC
nie moze ponosi¢ odpowiedzialnosci.

Stosowanie lekéw poza wskazaniami rejestracyjnymi
moze zostac przedstawione w tym uaktualnieniu wytycz-

nych, jezeli uzyskano odpowiednie dane naukowe, ze takie

postepowanie mozna w danej sytuacji uwazac za wtasciwe

pod wzgledem medycznym.

Ostateczne decyzje u indywidualnych pacjentéw
musza by¢ jednak podejmowane przez lekarza odpowie-
dzialnego za leczenie ze szczegélnym uwzglednieniem:
e sytuacji wystepujacej u okreslonego pacjenta. O ile

nie jest to regulowane inaczej przez krajowe przepisy,
stosowanie lekéw poza wskazaniami rejestracyjnymi
powinno by¢ ograniczone do sytuacji, w ktérych jest
to w interesie pacjenta, bioragc pod uwage jakos¢,
bezpieczenstwo i skutecznos¢ leczenia, oraz jedynie
po odpowiednim poinformowaniu pacjenta oraz uzy-
skaniu jego zgody;

e przepiséw zdrowotnych w kazdym kraju, wskazan
ustalonych przezrzadowe agencje rejestrujace lekioraz
zasad etycznych, ktérymi musi kierowac sie personel
medyczny, jezeli jest to wiasciwe w danym przypadku.

2. WPROWADZENIE
Celem tych wytycznych ESC jest utatwienie personelowi
medycznemu diagnozowania i leczenia pacjentéw z kar-
diomiopatiami zgodnie z najlepszymi dostepnymi danymi.
W przeciwienstwie do innych, stosunkowo czestych cho-
réb sercowo-naczyniowych, w przypadku kardiomiopatii
istnieje bardzo niewiele badan klinicznych zrandomizacja
igrupa kontrolna. Z tego powodu wiekszo$¢ zalecen w tych
wytycznych jest oparta na obserwacyjnych badaniach
kohortowych i uzgodnionej opinii ekspertéw. Zatozeniem
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byto opracowanie praktycznych ram diagnostyczno-tera-

peutycznych dla pacjentéw w kazdym wieku, a poniewaz

u coraz wiekszej liczby pacjentéw znane jest genetyczne

podtoze choroby, w wytycznych rozwazono réwniez

implikacje rozpoznania dla rodzin oraz przedstawiono
porady dotyczace prokreacji i antykoncepcji. Poniewaz
kardiomiopatie moga ujawni¢ sie w dowolnym wieku

i moga wptywac na pacjentéw i ich rodziny przez cate

zycie, w niniejszych wytycznych przyjeto zasade trakto-

wania poszczegdlnych postaci kardiomiopatii jako jednej
jednostki chorobowej we wszystkich grupach wiekowych,

a zalecenia odnosza sie zaréwno do dzieci, jak i dorostych

z kardiomiopatia, chociaz nalezy pamietac o tym, ze dane

naukowe bedace podstawg sformutowania wielu zalecen

sq istotnie bardziej ograniczone u dzieci. Ewentualne réz-
nice zalezne od wieku zostaty odpowiednio podkreslone.

Sa to nowe wytyczne, a nie uaktualnienie wczedniej-
szych wytycznych, z wyjatkiem czesci dotyczacej kardio-
miopatii przerostowej (HCM, hypertrophic cardiomyopathy),
bedacej uaktualnieniem wytycznych ESC z 2014 roku
dotyczacych rozpoznawania i leczenia HCM [1]. W zwigzku
z tym wiekszo$¢ zalecen zawartych w tych wytycznych
jest nowa. Szczeg6towe omédwienie kazdego z fenotypow
kardiomiopatii i sformutowanie odnoszacych sie do nich
zalecen wykracza poza zakres tematyki niniejszych wy-
tycznych, ktérych celem jest przedstawienie wskazéwek
dotyczacych podejscia diagnostycznego do kardiomiopa-
tii, podkreslenie ogdlnych zagadnien zwigzanych z oceng
i leczeniem tych standw, a takze zwrécenie uwagi czytel-
nika na dane naukowe bedace podstawg zalecen.

Przyjecie morfologicznych i czynnosciowych defi-
nicji choréb oznacza, ze nalezy bra¢ pod uwage wiele
mozliwych etiologii, zwtaszcza u matych dzieci. Po-
niewaz przedstawienie wyczerpujacego kompendium
wszystkich mozliwych przyczyn kardiomiopatii jest
niepraktyczne, w wytycznych skoncentrowano sie na
najczestszych fenotypach chorobowych, ale zamieszczo-
no rowniez dodatkowe odniesienia dotyczace rzadszych
choréb. Podobnie, zalecenia dotyczace leczenia réwniez
obejmuja gtéwnie kwestie ogdlne, ale kiedy jest to
wiasciwe, odnosza sie do okreslonych rzadkich choréb.
W centralnejilustracji (ryc. 1) podkreslono gtéwne aspekty
oceny i leczenia kardiomiopatii, ktére sa przedmiotem
niniejszych wytycznych.

Sato pierwsze duze miedzynarodowe wytyczne doty-
czace innych kardiomiopatii niz HCM. Do innych waznych
innowacji naleza:

e Nowy opis fenotypowy kardiomiopatii, w tym uaktu-
alnione opisy fenotypéw kardiomiopatii z rozstrzenia
lub bez rozstrzeni lewej komory (LV, left ventricular),
z podkresleniem kluczowej roli oceny blizny w miesniu
sercowym komory za pomoca rezonansu magnetycz-
nego serca (CMR, cardiac magnetic resonance).

e Skoncentrowanie sie na ,drodze pacjenta” (patient
pathway), poczawszy od prezentadji klinicznej, poprzez
ocene wstepng i rozpoznanie, do leczenia, z podkre-

$leniem koniecznosci uwzglednienia kardiomiopatii
w diagnostyce réznicowej przyczyn czestych prezen-
tacji klinicznych (np. niewydolnos¢ serca, zaburzenia
rytmu), a takze istotnos¢ podejscia wieloparametro-
wego w celu ustalenia szczegdtowego rozpoznania
etiologicznego po wstepnejidentyfikacji fenotypowej.

e Uaktualnione zalecenia dotyczace klinicznych i gene-
tycznych kaskadowych badan przesiewowych u krew-
nych oséb z kardiomiopatiami.

e Skoncentrowanie sie na przebiegu kardiomiopatii
przez cate zycie pacjenta, od dziecirstwa do wieku do-
rostego (wtgcznie z okresem przejsciowym), zuwzgled-
nieniem réznych faz klinicznych (np. choroba utajona,
jawna i schytkowa).

¢ Nowe zalecenia dotyczace stratyfikacji ryzyka nagtego
zgonu sercowego (SCD, sudden cardiac death) dla réz-
nych fenotypoéw kardiomiopatii, w tym w dziecinstwie,
zpodkres$leniem waznej roli genotypu w ocenie ryzyka
nagtego zgonu.

e Uaktualnione zalecenia dotyczace leczenia zawezania
drogi odptywu lewej komory (LVOTO, left ventricular
outflow tract obstruction) w HCM.

e Multidyscyplinarne podejscie do kardiomiopatii,
w ktérego centrum znajduje sie pacjentijego rodzina.

3. FENOTYPOWE PODEJSCIE DO

KLASYFIKACJI KARDIOMIOPATII
W medycynie systemy klasyfikacji wykorzystuje sie do
standaryzacji nomenklatury choréb przezich grupowanie
na podstawie wspoélnych cech charakterystycznych. W roku
2008 ESC zaproponowato praktyczny system klinicznego
podziatu kardiomiopatii, w ktérym utrzymano historyczny
nacisk na morfologie i czynnos¢ komor, wskazujac jedno-
czednie na réznorodnosc etiologiczng poprzez podziat na
podtypy uwarunkowane lub nieuwarunkowane genetycz-
nie [2]. Od tamtego czasu wiedza na temat kardiomiopatii
zwiekszyta sie znacznie dzieki wykorzystaniu nowych
metod obrazowania i technologii molekularnych.

W tych wytycznych grupa robocza wzieta pod uwage
rézne czynniki, podejmujac decyzje dotyczace podejicia
do opisu choréb, w tym: 1) dziedzictwo historyczne, ktére
jest wprawdzie wciaz uzyteczne, ale w wielu sytuacjach
prowadzi do sprzecznej i mylacej terminologii; 2) ewo-
luujacy obraz kardiomiopatii w trakcie zycia pacjenta;
3) ztozonos¢ etiologiczna, z mnogoscia proceséw cho-
robowych przyczyniajacych sie do fenotypéw choroby;
4) zréznicowanga ekspresje choroby w obrebie rodzin;
oraz 5) pojawiajace sie metody leczenia ukierunkowane
na etiologie.

Grupa robocza doszta do wniosku, ze pojedynczy
system klasyfikacji, ktéry obejmowatby wszystkie mozli-
we przyczyny choroby i wszystkie scenariusze kliniczne,
pozostaje aspiracja wykraczajaca poza zakres niniejszych
wytycznych dotyczacych praktyki klinicznej. Zamiast
tego grupa robocza uaktualnita istniejaca klasyfikacje kli-
niczna w celu uwzglednienia nowych opiséw fenotypdéw
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n Sytuacja Kliniczna

&
J

Ocena charakterystyki
morfologicznej/czynno$ciowej

Zaburzenia rytmu/ [ ) Zajgcie innych narzadow
- : /przewodzenia poza sercem
Budowa/czynno$¢ komor
Obecnos¢ blizny
i charakterystyka tkanki

Dodatkowe cechy

Analiza rodowodu Markery laboratoryjne

Badania genetyczne Badanie histopatologiczne

C0

e Ogoélne zasady e Postepowanie swoiste dla danego

postepowania fenotypu kardiomiopatii

« Farmakoterapia
« Mechaniczne wspomaganie
krazenia/przeszczepienie serca

« Badania genetyczne i poradnictwo
* Przesiewowa ocena i monitorowanie
cztonkéw rodziny

* GDMT w przypadku objawéw HF
* Przewidywanie ryzyka SCD
w zaleznosci od etiologii

« SCD — ICD
« Udar mézgu — profilaktyka
przeciwzakrzepowa

« Zalecenia dotyczace wysitku fizycznego
* Cigza
« Szkofa, praca zawodowa,

wsparcie psychologiczne

Rycina 1. Centralna ilustracja. Gtéwne aspekty oceny i postepowania w kardiomiopatiach

Skréty: ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; CMR, rezonans magnetyczny serca; DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa;
GDMT, leczenie zachowawcze zgodnie z wytycznymi; HCM, kardiomiopatia przerostowa; HF, niewydolnos¢ serca; ICD, wszczepialny
kardiowerter-defibrylator; LVOTO, zawezanie drogi odptywu lewej komory; MCS, mechaniczne wspomaganie krazenia; NDLVC, nierozstrze-
niowa kardiomiopatia lewej komory; PVR, ptucny opér naczyniowy; RCM, kardiomiopatia restrykcyjna; SCD, nagty zgon sercowy
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Objawy
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|

L .
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* Zaburzenia rytmu
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z kardiomiopatig
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© w wywiadzie
rodzinnym

* Nieprawidiowe EKG

g Budowa/czynnos¢ komar

Ocena charakterystyki
morfologicznej/
/czynno$ciowej

* Przerost
* Rozstrzen

|

* Czynno$¢ skurczowa/rozkurczowa

| ]
!

Podejrzenie kardiomiopatii

Blizna/zastepowanie mig$nia sercowego przez tkanke ttuszczowg

« Nie-niedokrwienna blizna w mig$niu komory
w CMR/badaniu histopatologicznym
« Inne parametry charakterystyki tkanki w CMR

]

Dodatkowe cechy

Analiza rodowodu

Markery laboratoryjne

Zaburzenia rytmu/przewodzenia (arytmia przedsionkowa
i komorowa, blok przedsionkowo-komorowy)

Badania genetyczne Zajgcie innych narzadéw poza sercem

Ocena histopatologiczna

4

Zintegrowane rozpoznanie etiologiczne oparte na fenotypie

Rycina 2. Schemat klinicznej diagnostyki kardiomiopatii

Skréty: ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; CMR, rezonans magnetyczny serca; DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa; EKG, elektro-
kardiogram; HCM, kardiomiopatia przerostowa; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory; RCM, kardiomiopatia restrykcyjna

i uproszczenia terminologii, a jednoczesnie stworzenia
ram konceptualnych dla rozpoznaniaileczenia. Tanomen-
klatura ma sktania¢ lekarzy do rozwazania kardiomiopatii
jako przyczyny réznych prezentacji klinicznych (np. za-
burzen rytmu, niewydolnosci serca) i koncentruje sie na
morfologicznej i czynnosciowej charakterystyce miesnia
sercowego (ryc. 2). Nalezy zdawac sobie sprawe z tego,
Ze w obrebie tej samej rodziny moga wspotistniec rézne
fenotypy kardiomiopatii, a progresja choroby u danego

pacjenta moze obejmowac ewolucje od jednego fenotypu
kardiomiopatii do innego. Mimo to grupa robocza zaleca,
aby podejscie do nazewnictwa i rozpoznania byto oparte
na dominujacym fenotypie sercowym w momencie ujaw-
nienia sie choroby.

Mimo iz geny kodujace sercowe kanaty jonowe moga
odgrywacrole u pacjentéw z DCM, zaburzeniami przewod-
nictwa i arytmiami, Grupa Robocza nie zostata przekonana,
ze dostepne dane naukowe s3 wystarczajace do wiaczenia
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kanatopatii sercowych do grupy kardiomiopatii, zgodnie ze
stanowiskiem przyjetym przez inne niedawne wytyczne
ESC[3].

Najwazniejsze zmiany w tych wytycznych dotycza
grupy choréb zmiennie okreslanych zbiorczym terminem
,kardiomiopatii arytmogennych”. Termin ten odnosi sie
do grupy stanéw, ktére charakteryzuja sig strukturalnymi
i czynnosciowymi nieprawidtowosciami migsnia sercowe-
go (wykrywanymi w badaniach obrazowych serca i/lub
badaniu anatomo- i histopatologicznym) oraz komoro-
wymi zaburzeniami rytmu. Ta kategoria nozologiczna
wyewoluowata w zwigzku z dostrzezeniem klinicznego
i genetycznego nakfadania sie kardiomiopatii prawej
komory (RV, right ventricular) i LV, ale jednoczesnie brak
powszechnie akceptowanej definicji spowodowat, ze
termin ten obejmuje szeroki zakres réznych patologii,
a jego stosowanie w warunkach klinicznych prowadzi do
pewnych niespéjnosci i sprzecznosci [4]. Pojecie ,arytmo-
gennej (dysplazji/)kardiomiopatii prawej komory” (ARVC,
arrhythmogenic right ventricular cardiomyopathy) zostato
pierwotnie uzyte przez lekarzy, ktérzy odkryli te chorobe
w czasach przed badaniami genetycznymi i przed CMR,
do opisania nowej choroby miesnia sercowego zajmuja-
cej gtéwnie prawag komore, ktérej gldéwnym przejawem
klinicznym byto wystepowanie ztosliwych komorowych
zaburzen rytmu. P6Zniej badania autopsyjne, badania ko-
relacji miedzy genotypem a fenotypem oraz zwiekszajace
sie wykorzystanie CMR ze wzmocnieniem kontrastowym
pozwolity stwierdzi¢, ze gtéwna cecha fenotypowa cho-
roby jest zastepowanie miesnia sercowego przez tkanke
wibdknisto-ttuszczowa, dotyczace miesnia sercowego
obu komér, z zajeciem LV w stopniu, ktéry moze nawet
przewyzsza ciezko$¢ zajecia RV. Doprowadzito to do
wprowadzenia bardziej ogdlnego terminu kardiomiopatii
arytmogennej (ACM, arrhythmogenic cardiomyopathy),
ktéry wyewoluowat z pierwotnego terminu ARVC [5].
Zgodnie z przyjetym ogélnym podejsciem, grupa robocza
zgodzita sie podkresli¢ kluczowe znaczenie arytmii jako
wskaznika diagnostycznego i markera prognostycznego
w catym zakresie fenotypéw klinicznych, ale nie zalecita
postugiwania sie terminem ACM do okreslania odrebnego
podtypu kardiomiopatii, poniewaz nie odpowiada mu
zadna definicja morfologiczna lub czynnosciowa zgodna
zistniejagcym systemem klasyfikacji. Mimo iz przyjmujemy
do wiadomosci, ze w przesztosci postugiwano sie zbior-
czym terminem ,ACM”, obejmujacym rézne fenotypy
kliniczne, mamy nadzieje, ze ta decyzja pomoze unikna¢
pokretnych rozumowan, ktére s obecnie utrapieniem
w naszej dziedzinie. Podstawowym zatozeniem w ni-
niejszych wytycznych jest to, ze etiologia ma zasadnicze
znaczenie dla postepowania u pacjentéw z chorobami
miesnia sercowego, a dokfadny i spéjny opis fenotypu
morfologicznego i czynnosciowego jest kluczowym
pierwszym krokiem szlaku diagnostycznego, podczas gdy
ostateczne rozpoznanie powinno w idealnych warunkach
oprécz fenotypu uwzglednia¢ konkretng etiologie [6, 7.

Tabela 3. Cechy morfologiczne i czynnosciowe wykorzystywane do
opisywania fenotypéw kardiomiopatii

Cechy morfologiczne

Przerost komory: lewej i/lub prawej
Rozstrzen komory: lewej i/lub prawej
Nie-niedokrwienna blizna w miesniu komory i inne cechy charak-

terystyki tkanki miesnia sercowego w rezonansie magnetycznym
serca

Cechy czynnosciowe

Dysfunkcja skurczowa komory (globalna, regionalna)
Dysfunkcja rozkurczowa komory (fizjologia restrykcyjna)

3.1. Definicje

Kardiomiopatie definiuje sie jako ,chorobe miesnia ser-
cowego, w ktorej miesien ten jest strukturalnie i czyn-
nosciowo nieprawidtowy, przy nieobecnosci choroby
wiencowej (CAD, coronary artery disease), nadcisnienia
tetniczego, wady zastawkowej lub wrodzonej wady serca
(CHD, congenital heart disease) o nasileniu wystarczajgcym
do wywoftania obserwowanej dysfunkgcji” [2]. Ta definicja
odnosi sie zaréwno do dzieci, jak i 0s6b dorostych i nie
wigze sie a priori zzadnymi zatozeniami dotyczacymi etio-
logii patologii miesnia sercowego (ktéra moze byc¢ rodzin-
na/genetyczna lub nabyta). Mimo iz niniejsze wytyczne
koncentruja sie na kardiomiopatiach uwarunkowanych
genetycznie, opisane w wytycznych systematyczne podej-
$cie do diagnostyki, poczawszy od fenotypu w momencie
ujawnienia sie choroby, umozliwia klinicystom ustalenie
doktadnego rozpoznania, ktére moze réwniez obejmowac
przyczyny inne niz genetyczne (np. zapalne, toksyczne,
a takze choroby uktadowe). Nalezy zauwazy¢, ze kardio-
miopatie moga wspdtistnie¢ z choroba niedokrwienng
serca, wadami zastawkowymi i chorobg nadcisnieniowa,
a wiec obecnos¢ jednego z tych stanéw nie wyklucza
obecnosci innych.

Cechy morfologiczne i czynnosciowe wykorzystywane
do opisania fenotypéw kardiomiopatii przedstawiono
w tabeli 3. Gléwnga innowacja jest uwzglednienie cha-
rakterystyki tkankowej miesnia sercowego, w tym blizny
nie-niedokrwienneji przebudowy ttuszczowej, ktére moze
wystepowac zaréwno z jak i bez rozstrzeni lewej komory,
odcinkowych zaburzen kurczliwosci czy uogélnione;j
dysfunkcji skurczowej badz rozkurczowej. Rozpoznawanie
tego fenotypu jest wazne, poniewaz moze to by¢ jedyna
wskazédwka przemawiajaca za rozpoznaniem kardiomio-
patii i ma on znaczenie prognostyczne, ktére jest rézne
w zaleznosci od etiologii.

Powiekszenie przedsionka (lewego i/lub prawego) jest
waznym dodatkowym znaleziskiem klinicznym w feno-
typowym opisie kardiomiopatii. W literaturze obecne sg
opisy przypadkéw ultra-rzadkich, zwykle dziedziczonych
autosomalnie recesywnie, izolowanych rozstrzeniowych
kardiomiopatii przedsionkowych [8], jednak ich oméwienie
wykracza poza zakres niniejszych wytycznych.
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3.2. Fenotypy kardiomiopatii

3.2.1. Kardiomiopatia przerostowa

Kardiomiopatie przerostowg definiuje sie jako obecnos¢
zwiekszonej grubosci Sciany lub masy LV (z przerostem
RV lub bez niego), ktdérej nie mozna wyttumaczy¢ jedynie
nieprawidtowymi warunkami obcigzenia serca [2].

3.2.2. Kardiomiopatia rozstrzeniowa

Kardiomiopatie rozstrzeniowg definuje sie jako obecnos¢
rozstrzeni LV i globalnej lub regionalnej dysfunkcji skur-
czowej, ktérej nie mozna wyttumaczy¢ jedynie nieprawi-
dtowymi warunkami obcigzenia serca (np. nadcisnienie
tetnicze, wada zastawkowa, CHD) lub CAD [2]. W bardzo
rzadkich przypadkach do rozstrzeni LV moze dochodzi¢
przy prawidtowej frakcji wyrzutowej (EF, ejection fraction)
i bez wystapienia sportowej przebudowy serca ani dziata-
nia innych czynnikéw srodowiskowych. Sam ten stan nie
jest kardiomiopatia, ale moze by¢ wczesng manifestacja
DCM. Preferowanym terminem na okreslenie tego stanu
jest izolowana rozstrzen LV.

Moze wystepowac rozstrzen i dysfunkcja RV, ale nie
jest ona warunkiem rozpoznania. Jezeli rozstrzen lub
zaburzenia czynnosci skurczowej sg ograniczone do RV
lub dotycza gtéwnie RV, nalezy rozwazy¢ mozliwos¢ ARVC
(patrz rozdz. 3.2.4).

3.2.3. Nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej
komory

Dotychczasowa definicja DCM miata szereg waznych ogra-
niczen, przede wszystkim wykluczata genetyczne i nabyte
choroby manifestujace sie jako fenotypy posrednie, ktére
nie spetniaja standardowej definicji pomimo obecnosci
choroby miesnia sercowego w badaniach obrazowych
serca lub analizie tkanek. W poprzednim stanowisku ESC
to zjawisko sktonito do stworzenia nowej kategorii choro-
bowej, hipokinetycznej kardiomiopatii nierozstrzeniowej
(hypokinetic non-dilated cardiomyopathy) [9]. W niniejszych
wytycznych proponujemy zastapienie tamtego terminu
pojeciem ,nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory”
(NDLVC, non-dilated left ventricular cardiomyopathy), ktére
mozna dalej scharakteryzowac na podstawie obecnoscilub
braku dysfunkcji skurczowej (regionalnej lub globalnej).
Do tej kategorii diagnostycznej nalezy réwniez zalicza¢
izolowana dysfunkcje LV (odcinkowg lub uogdlniona)
bez obecnosci blizny. Fenotyp NDLVC definiuje sie jako
obecnos¢ nie-niedokrwiennej blizny w miesniu LV lub jej
przebudowy ttuszczowej niezaleznie od wystepowania
globalnych lub odcinkowych zaburzen kurczliwosci lub
tez wystepowanie izolowanej globalnej hipokinezy LV
bez blizny.

Fenotyp NDLVC bedzie obejmowat osoby, ktére do-
tychczas zmiennie klasyfikowano jako majace DCM (ale
bez rozstrzeni LV), arytmogenna kardiomiopatie lewej
komory (ALVC, arrhythmogenic left ventricular cardiomy-
opathy), ARVC z przewaga zajecia LV (left-dominant ARVC)

lub arytmogenng DCM (ale czesto bez spetnienia kryteriéw
diagnostycznych ARVC) (ryc. 3). Przedstawiony przyktad
(ryc. 4) ilustruje, w jaki sposéb identyfikacja fenotypu
NDLVC powinna inicjowa¢ multiparametryczne podejscie,
ktére prowadzi do okre$lonego rozpoznania etiologiczne-
go zimplikacjami dla leczenia.

3.2.4. Arytmogenna kardiomiopatia prawej
komory

Arytmogenna kardiomiopatie prawej komory definiuje sie
jako obecnos$¢ przewazajacej rozstrzenii/lub dysfunkcji RV
w pofaczeniu z histologicznym potwierdzeniem zajecia
miesnia sercowego i/lub nieprawidtowosciami elektrokar-
diograficznymizgodnie z opublikowanymi kryteriami [10].

Od dziesiecioleci ARVC byta jednym z gtéwnych podty-
poéw kardiomiopatii. Definiowano ja zgodnie zopublikowa-
nymi uzgodnionymi kryteriami, obejmujacymi dysfunkcje
RV (odcinkowa lub uogdélniona), nieprawidtowosci histo-
logiczne w postaci zastepowania kardiomiocytéw przez
tkanke witéknisto-ttuszczowa, charakterystyczne cechy
elektrokardiograficzne, arytmie komorowa wywodzaca
sie z RV oraz obecnos¢ choroby wystepujacej rodzinnie
i/lub patogennych wariantéw genéw kodujacych biat-
ka desmosomow.

W miare uptywu czasu kliniczne rozumienie ARVC
zmienito sie, z postrzegania jej jako ciezkiej choroby RV
wigzacej sie z wystepowaniem ztosliwej arytmii komo-
rowej, na szerszg koncepcje, ktéra obejmuje réwniez
utajone lub subkliniczne fenotypy, a takze chorobe z za-
jeciem obu komér lub nawet przewazajacym zajeciem
LV. Doprowadzito to do wprowadzenia wielu nowych
terminéw, takich jak ALVC, ,kardiomiopatia z dominuja-
cymi zmianami lewo- i prawokomorowymi” (left and right
dominant cardiomyopathy), arytmogenna kardiomiopatia
rozstrzeniowa (arrhythmogenic dilated cardiomyopathy),
a ostatnio najszerszy znaczeniowo termin ,kardiomiopatia
arytmogenna”. Termin ARVC mozna wykorzystywac do
opisywania pierwotnego wariantu, w ktérym rozstrzen
komory lub zaburzenia czynnosci skurczowej dotycza
gtéwnie RV, z zajeciem LV lub bez niego, i spetnione sa
zmodyfikowane kryteria rozpoznania ARVC opublikowane
przez grupe robocza w 2010 roku [10]. U cztonkdw tej samej
rodziny moze réwniez wystepowac choroba zajmujaca
gtéwnie LV [5]; zalecenia dotyczace oceny i postepowania
w przypadku tego fenotypu (patrz rozdz. 7.3).

3.2.5. Kardiomiopatia restrykcyjna
Kardiomiopatie restrykcyjng (RCM, restrictive cardiomy-
opathy) definiuje sie jako restrykcyjng (pato)fizjologie
LV i/lub RV przy prawidtowej lub zmniejszonej objetosci
rozkurczowej (jednej lub obu komér), prawidtowej lub
zmniejszonej objetosci skurczowej oraz prawidtowej gru-
bosci scian komory [2].

Kardiomiopatia restrykcyjna czesto manifestuje sie
powiekszeniem obu przedsionkéw. Czynnos¢ skurczo-
wa lewej komory moze by¢ zachowana, ale rzadko jest
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Rycina 3. Przyktady fenotypdw nierozstrzeniowej kardiomiopatii lewej komory i ich korelacje etiologiczne

Rozktad LGE (groty strzatek) w NDLVC i jego korelacje etiologiczne. Kardiomiopatia zwigzana z wariantami genéw desmoplakiny (DSP),
filaminy C (FLNC) i fosfolambanu (PLN) cechuje sie charakterystycznymi podnasierdziowymi pierscieniowatymi obszarami LGE, natomiast
kardiomiopatie zwigzane z wariantami gendéw tytyny (TTN), BAG3 (BAG3), laminy A/C (LMNA), DMD i RBM20 oraz zapalenie miesnia sercowe-
go s3 bardziej niejednorodne, ale w sumie z mniejsza iloscia blizny (a czasami bez niej) i mniejsza frakcjg wyrzutowa lewej komory

Skréty: BAG3, ko-szaperon 3 z rodziny BAG; DMD, dystrofia miesniowa Duchenne’a; DSP, desmoplakina; FLNC, filamina C; LGE, pozne wzmoc-
nienie po podaniu gadolinu; LMNA, lamina A/C; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory; PLN, fosfolamban; RBM20, biatko

wigzace RNA 20; TTN, tytyna

catkowicie prawidtowa. Restrykcyjna patofizjologia moze
wystepowac nie przez caty czas trwania choroby, ale tylko
w jej poczatkowym stadium (z ewolucja w kierunku fazy
hipokinetyczno-rozstrzeniowej) [11]. Restrykcyjna fizjolo-
gia moze réwniez wystepowac u pacjentéw ze schytkowa
kardiomiopatia przerostowa lub rozstrzeniowa; preferowa-
nymi terminami sa wéwczas: kardiomiopatia przerostowa
lub rozstrzeniowa z fizjologia restrykcyjna. Restrykcyjna
fizjologia komory moze by¢ réwniez wywotana przez pa-
tologie wsierdzia (wtdknienie, fibroelastoza i zakrzepica),
ktéra uposledza czynnos¢ rozkurczowa.

3.3. Inne cechy i zespoly zwiqzane z fenotypami
kardiomiopatii

3.3.1. Nadmierne beleczkowanie lewej komory
(niescalenie miesnia lewej komory)

Termin ,niescalenie miesnia lewej komory” (LVNC, left
ventricular non-compaction) wykorzystuje sie do opisania
fenotypu komory charakteryzujacego sie wzmozonym
beleczkowaniem wsierdzia LV i gtebokimi zachytkami
miedzybeleczkowymi. Sciana mieénia sercowego jest
czesto pogrubiala, z cienka, zbitg warstwa nasierdziowa
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Rycina 4. Przyktad oceny i diagnostyki w przypadku fenotypu nierozstrzeniowej kardiomiopatii lewej komory

Ten przyktad oceny i diagnostyki w przypadku fenotypu NDLVC ilustruje, w jaki sposdb systematyczne wieloparametryczne podejscie do
klinicznej oceny fenotypu, poczawszy od stwierdzenia obecnosci danego fenotypu, poprzez integracje rozszerzonych informacji na temat
fenotypu, a skonczywszy na celowanej diagnostyce, w tym badaniach genetycznych, mozna wykorzystywac do uzyskania wysoce swoistego
opisu fenotypu, ktéry moze pozwoli¢ na opracowanie spersonalizowanego planu leczenia. W przedstawionym przyktadzie zamiast uprosz-
czonej kategoryzacji fenotypowej mozliwe stato sie postawienie rozpoznania ztozonej choroby uwarunkowanej genetycznie, charakteryzuja-
cej sie obecnoscia blizny w miesniu sercowym i sktonnoscia do wystepowania arytmii komorowej

Skréty: ACM, kardiomiopatia arytmogenna; ALVC, arytmogenna kardiomiopatia lewej komory; DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa;

DSP, desmoplakina; EKG, elektrokardiogram; EF, frakcja wyrzutowa; LV, lewa komora; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory;

SCD, nagty zgon sercowy; VE, przedwczesne pobudzenia komorowe

i grubsza warstwg wsierdziowa. U niektorych pacjentow
ta nieprawidfowa architektura beleczek jest zwigzana
z rozstrzenia LV i dysfunkcja skurczowa. Niescalenie mie-
$nia LV jest czesto cecha wystepujaca rodzinnie i wiaze
sie z wariantami dotyczacymi réznych genéw, w tym
kodujacych biatka sarkomeru, dysku Z, cytoszkieletu lub
otoczki jagdrowej [12-16].

Pojecie niescalenia miesnia LV wykorzystuje sie rowniez
do opisania nabytego i czasami przemijajacego zjawiska
nadmiernego beleczkowania LV (np. u sportowcéw, pod-
czas cigzy lub w nastepstwie intensywnej aktywnosci)
[17-19], ktére musi odzwierciedla¢ uwydatnienie poza
tym prawidtowej architektury miesnia sercowego, jako ze

kardiomiocyty sa krancowo zréznicowane i powstawanie
nowych struktur serca jest niemozliwe [20].

Grupa robocza nie uwaza, aby LVNC byto kardiomio-
patia w ogdlnym sensie tego terminu. Stan ten nalezy
raczej postrzegac jako ceche fenotypowa, ktéra moze
wystepowac jako izolowane zjawisko lub w pofaczeniu
zinnymi zaburzeniami rozwojowymi, przerostem komory,
jej rozstrzenia i/lub dysfunkcja skurczowa. Biorac pod uwa-
ge brak morfometrycznych dowodéw procesu ,scalania”
miesnia komory u ludzi [21, 22], zaleca sie stosowanie
terminu ,nadmierne beleczkowanie” (hypertrabeculation),
a nie LVNC, zwtaszcza jezeli zjawisko to jest przemijajace
lub niewatpliwie wystapito w wieku dorostym.

www.journals.viamedica.pl/kardiologia_polska 19



ZESZYTY EDUKACYJNE. KARDIOLOGIA POLSKA 5-6/2023

3.3.2. Zespot takotsubo

Zespo6t przemijajgcego balonowatego poszerzenia ko-
niuszka LV, czyli zesp6t takotsubo, charakteryzuje sie
w najbardziej typowym wariancie przemijajacymi odcin-
kowymi zaburzeniami kurczliwosci, rozstrzenia i obrzekiem
obejmujacym koniuszek LV i/lub srodkowa czes¢ komory
bezistotnych zwezen tetnic wiericowych w koronarografii
[23]. Poczatkowy obraz kliniczny obejmuje bél w klatce
piersiowej o naglym poczatku i charakterystyce podobne;j
do dtawicy oraz odwrécenie zatamkéw T w wielu odprowa-
dzeniach, czasami poprzedzone uniesieniem odcinka ST
i niewielkim wzrostem stezenia biomarkeréw uszkodzenia
miesnia sercowego. Wiekszos¢ opisywanych przypadkéw
wystepuje u kobiet w okresie pomenopauzalnym. Objawy
sq czesto poprzedzone wystapieniem emocjonalnego
lub fizycznego stresu. U wiekszosci pacjentéw wyste-
puje zwiekszone stezenie noradrenaliny, a w niektérych
przypadkach opisano przemijajacy dynamiczny gradient
cisnienia w drodze odptywu. Czynnos¢ LV ulega zwykle
normalizacji w ciggu dni do tygodni, a czesto$¢ nawro-
tow jest mata. Ten sam rodzaj odwracalnej dysfunkgji
miesnia sercowego spotyka sie niekiedy u pacjentéw
z krwawieniem wewnatrzczaszkowym lub innymi ostry-
mi incydentami mézgowymi (neurogenne ogtuszenie
migsnia sercowego).

Zespot takotsubo okresla sie czasami mianem kardio-
miopatii takotsubo lub kardiomiopatii stresowej. Biorac
pod uwage przemijajacy charakter tego zjawiska, grupa
robocza nie zaleca klasyfikowania go jako kardiomiopatii.

4. EPIDEMIOLOGIA
Kardiomiopatie charakteryzuja sie zmiennga ekspresja
w ciggu catego zycia [24]. Geograficzny rozklad wariantow
genetycznych wptywa na szacowana czesto$¢ wystepowa-
nia w réznych populacjach, grupach etnicznych, regionach
i krajach. Ztozonos¢ kryteriéw diagnostycznych niektérych
stanow, takich jak ARVC, ogranicza mozliwosci oceny rze-
czywistej czestosci wystepowania choroby w populacji
o0gdlnej. Co wiecej, dane epidemiologiczne czesto nie

sq systematycznie zbierane na poziomie populacyjnym.
Na przyktad, ostatnio oszacowano — na podstawie kilku
estymacji populacyjnych oraz posrednich zatozen doty-
czacych czestosci wystepowania wariantéw genetycznych
zwiazanych z choroba w populacji ogdlnej [25], a takze
przyjmujac mniej Sciste kryteria diagnostyczne [9] — ze
czesto$¢ wystepowania idiopatycznej DCM jest prawie
10 razy wieksza niz sadzono uprzednio.

Nie ma danych odnoszacych sie swoiscie do epide-
miologii fenotypu NDLVC, ale pacjentéw tych wiaczano
uprzednio do kohort DCM lub ARVC, co daje mozliwos¢
ekstrapolacji. Wspotczesne szacunkowe dane epidemiolo-
giczne dotyczace gtéwnych kardiomiopatii przedstawiono
w tabeli 4. Dalsze informacje na temat epidemiologii
kardiomiopatii mozna znalez¢ w Uzupetniajacych danych
dostepnych w internecie w rozdziale 1.

4.1. Szczegdlne populacje
Ostatnio wykazano udziat czynnikédw genetycznych w kilku
postaciach kardiomiopatii uprzednio uwazanych za wtér-
ne do czynnikéw zewnetrznych, co zaowocowato ,teorig
drugiego uderzenia”. , Nalezy mie¢ to na uwadze przy
zbieraniu wywiadu rodzinnego i rozwazaniu wykonania
badan genetycznych.

e Warianty skracajace gen tytyny (TTNty, titin gene trun-
cating variants) sg czestym czynnikiem genetycznym
sprzyjajacym kardiomiopatii alkoholowej (wystepuja
u 13,5% pacjentéw w poréwnaniu z 2,9% oséb w gru-
pie kontrolnej), poniewaz wigzg sie z mniejsza frakcjg
wyrzutowa lewej komory (LVEF, left ventricular ejection
fraction) u pacjentéw z DCM, ktdrzy spozywaja wiecej
alkoholu niz uwaza sie za dopuszczalne [42].

e Nierozpoznane rzadkie warianty genéw zwigzanych
z kardiomiopatig, w szczegdlnosci TTNtv (w 7,5%
przypadkow), wydaja sie zwigzane ze zwiekszonym
ryzykiem kardiomiopatii wywotywanej przez leczenie
onkologiczne u dzieci i dorostych [43].

e Rzadkie warianty skracajace o$miu gendéw stwierdza
sie u 15% kobiet z kardiomiopatig potogowg (PPCM,

Tabela 4. Gléwne wskazniki epidemiologiczne réznych fenotypéw kardiomiopatii u 0séb dorostych i dzieci

Fenotyp Osoby doroste Dzieci
kardiomiopatii

HCM Czestos¢ wystepowania: 0,2% [26-33] Zapadalnos¢ w dziecinstwie: 0,002%-0,005% [34-36]
Czestos¢ wystepowania w dziecinstwie: 0,029% [36]
DCM Czestos¢ wystepowania: 0,036%-0,400% Zapadalnos¢ w dziecinstwie: 0,003%-0,006%
[25-27] Czestos¢ wystepowania w dziecinstwie: 0,026% [36]
Zapadalnos¢ w niemowlectwie: 0,038%-0,046% [34-36, 38]
NDLVC Do ustalenia Do ustalenia
ARVC Czestos¢ wystepowania: 0,078% [39-41] Bardzo rzadka w niemowlectwie i wczesnym dziecinstwie; do

ustalenia u starszych dzieci i nastolatkdw

RCM Rzadka

Zapadalnos¢ w dziecinstwie: 0,0003% [34]

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

lewej komory; RCM, kardiomiopatia restrykcyjna
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peripartum cardiomyopathy), a dwie trzecie z nich sta-
nowig TTNtv (u 10% pacjentek w poréwnaniu z 1,4%
w populacji referencyjnej) [44, 45]. Inne warianty skra-
cajgce zidentyfikowano dla genow DSP (1%), FLNC (1%),
oraz BAG3 (0,2%) [45].

e Chorobe Andersona-Fabry’ego stwierdza sie u 0,94%
mezczyzn i 0,90% kobiet wsiréd oséb z przerostem
lewej komory (LVH, left ventricular hypertrophy) lub
HCM [46].

e Przesiewowa ocena za pomocg scyntygrafii kosci wy-
kazata duza czestos¢ wystepowania transtyretynowe;j
amyloidozy serca (ATTR-CA, transthyretin cardiac amylo-
idosis), gtéwnie typu dzikiego, w pewnych populacjach:
8% wsrdd pacjentdéw z ciezka stenozg aortalng, 12%
wsrdd pacjentéw z niewydolnoscia serca zzachowang
frakcjg wyrzutowg (HFpEF, heart failure with preserved
ejection fraction) i LVH, 7% wsréd pacjentow z LVH/HCM
w zaleznosci od wieku oraz 7% wsréd operowanych
pacjentéw z zespotem cie$ni nadgarstka (czesciej
wsréd pacjentéw z obustronnymi zmianami) [47, 48].

e Wywotujace chorobe warianty genéw o postulowanej
roli w DCM, NDLVC i ARVC zidentyfikowano u 8-22%
0s0b dorostych i dzieci z ostrym zapaleniem miesnia
sercowego [49-51]. U oséb z obrazem klinicznym
ostrego zapalenia miesnia sercowego i wariantami
gendéw kodujacych biatka desmosoméw wykazano
wiekszg czestos$¢ wystepowania nawrotéw zapalenia
migsnia sercowego oraz komorowych zaburzen rytmu
w poréwnaniu z pacjentami z zapaleniem mieénia
sercowedo, u ktérych nie zidentyfikowano wariantéw
gendéw kodujacych biatka desmosoméw [52].

5.ZINTEGROWANE POSTEPOWANIE
Z PACJENTEM

Rozpoznawanie choroby, ocena i leczenie u pacjentéw
z kardiomiopatig wymagaja skoordynowanego, systema-
tycznego i zindywidualizowanego szlaku postepowania,
ktéry umozliwi sprawowanie optymalnej opieki przez
multidyscyplinarny zespét ekspertéw. Centralne miejsce
w ramach tego podejscia zajmuje nie tylko sam pacjent,
ale réwniez jego rodzina jako cato$¢; znaleziska kliniczne
u krewnych maja zasadnicze znaczenie dla zrozumienia,
co dzieje sie z pacjentem, i odwrotnie [53, 54].

5.1. Multidyscyplinarne zespoly zajmujqce sie
kardiomiopatiami

Personel medyczny napotyka na choroby zajmujace
miesien sercowy w wielu réznych sytuacjach klinicznych.
Niekiedy pierwszym przejawem choroby jest nagty incy-
dent, w tym niewyjasniony nagty zgon, natomiast inni
pacjenci trafiajg do lekarza z postepujacymi objawami
lub choroba zostaje wykryta przypadkowo. U pacjentéw
z kardiomiopatia moga réwniez wystepowad pozaser-
cowe manifestacje choroby (np. neurologiczne, nerwo-

wo-miesniowe, okulistyczne, nefrologiczne). Opieka nad

pacjentem wymaga wspodtpracy réznych specjalnosci [55].

Sktad multidyscyplinarnego zespotu bedzie zaleze¢ od

potrzeb pacjenta i jego rodziny, a takze lokalnej dostep-

nosci $wiadczen (ryc. 5). Pacjenci ze ztozonymi potrzebami
odnosza korzys¢ z multidyscyplinarnego zespotu, obej-
mujacego odpowiednich specjalistow, a takze kardiologa
0go6lnego, lekarza rodzinnego oraz rodzine/opiekunéw.

Réwniez integracja genetyki z gtéwnym nurtem $wiad-

czen kardiologicznych wymaga kompetencji réznych

specjalnosci, takich jak:

o Kardiolodzy zajmujacy sie dorostymi pacjentamiikar-
diolodzy dzieciecy wyspecjalizowani w genetycznych
chorobach serca.

e Specjalisci obrazowania serca (technicy, kardiolodzy,
radiolodzy), w tym eksperci w dziedzinie CMR.

e Wyspecjalizowane pielegniarkii/lub doradcy genetycz-
ni z kompetencjami w dziedzinie zbierania wywiadu
rodzinnego, sporzadzania rodowoddéw oraz organi-
zacji opieki nad pacjentem/rodzing, zwtaszcza jezeli
zwieksza sie liczba zaangazowanych specjalnosci lub
ztozonos¢ opieki.

e Psycholodzy kliniczni, zapewniajgcy wsparcie pacjen-
tom i ich rodzinom.

e Genetycyibioinformatycy, ktérzy beda interpretowac
wyniki badan genetycznych.

e Patolodzy interpretujacy wyniki biopsji endomiokar-
dialnych (EMB, endomyocardial biopsy) oraz autopsji
0s6b, ktére zmarty z podejrzeniem dziedzicznej
choroby serca. Wyspecjalizowane osrodki patologii
sercowo-naczyniowej odgrywaja zasadnicza role
w rozpoznawaniu kardiomiopatii na podstawie autop-
sji, jezeli odpowiednie kompetencje nie sg dostepne na
poziomie lokalnym [56, 571.

Nalezy wreszcie promowac stowarzyszenia pacjentéw
iangazowac je w proces opieki zdrowotnej nad pacjentami
z rzadkimi i bardzo rzadkimi chorobami serca.

Jednym ze szczegdlnie waznych aspektéw multidyscy-
plinarnego podejscia do opieki nad pacjentami z kar-
diomiopatig jest potrzeba odpowiedniego przejscia od
opieki pediatrycznej do opieki nad dorostym pacjentem.
Dzieci z kardiomiopatiami uwarunkowanymi genetycznie
wymagdaja na og6t opieki kardiologicznej przez cate zycie.
Wejscie w okres dorostosci, obejmujace przekazanie opieki
do osrodka dla dorostych pacjentéw z kardiomiopatia,
moze byc trudne zaréwno dla dziecka, jak i jego rodzicow.
Proces przekazania opieki powinien obejmowac odpo-
wiednie i poczynione we wtasciwym czasie przygotowa-
nia oraz wspolne konsultacje, z uwzglednieniem zyczen
dziecka, a takze poziomu jego zrozumienia i niezaleznosci
w réznych fazach zycia. Dane uzyskane u pacjentow
z CHD podkreslaja znaczenie swoistych interwencji, ktére
moga utatwic proces przekazania opieki klinicznej, w tym
odpowiednich i poczynionych we wtasciwym czasie przy-
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Specjalisci diagnostyki
i leczenia kardiomiopatii

« Kardiolog — ekspert w dziedzinie diagnostyki
i leczenia kardiomiopatii

« Kardiolog dzieciecy — ekspert w dziedzinie
diagnostyki i leczenia kardiomiopatii

* Pielegniarka specjalistyczna

« Doradca w dziedzinie genetyki chorob serca

« Zespot leczenia niewydolnosci serca

« Zespot leczenia arytmii

* Zespot obrazowania serca

* Zespot kardiologéw interwencyjnych

« Kardiolog — ekspert w dziedzinie
kardiologii sportowej

Inni eksperci
z zakresu kardiologii

Wsparcie
pacjenta

* Rodzina/opiekun(owie)
* Psycholog
* Stowarzyszenia pacjentow

* Genetyk

« Anatomopatolog

« Inni: kardiochirurg, lekarz podstawowej
opieki zdrowotnej, pediatra, internista,
nefrolog, neurolog, dermatolog, endokrynolog,
okulista, farmaceuta, reumatolog itp.

Inne powiazane
specjalnosci®

Rycina 5. Multidyscyplinarna opieka w kardiomiopatiach

2Zamieszczona lista nie jest wyczerpujaca i zawiera przyktady specjalnosci, ktére sg czesto angazowane w opieke nad pacjentami z kardio-

miopatig

gotowan do przekazania opieki oraz wspdlnych konsultacji
[58, 591.

5.2. Koordynacja miedzy roznymi poziomami
opieki

Zdecydowanie zaleca sie podejscie zaktadajace dzielenie
opieki miedzy specjalistéw w dziedzinie kardiomiopatii
a osrodki kardiologii ogélnej dla pacjentéw dorostych
i pediatrycznych. Podczas gdy osrodki referencyjne zaj-
mujace sie kardiomiopatiami sg niezbedne w ztozonych
przypadkach z problemami diagnostycznymi i/lub tera-
peutycznymi, wymagajacymi kompetencji, ktére moga by¢
dostepne tylko w osrodkach opiekujacych sie wieloma taki-
mi pacjentami, ogdlni kardiolodzy dorostych i kardiolodzy
dzieciecy réwniez odgrywaja wazna role w diagnostyce,
postepowaniu i obserwacji u pacjentéw z kardiomiopa-

Tabela zalecen 1 — Zalecenia dotyczace udzielania $wiadczen
przez multidyscyplinarne zespoty diagnostyki i leczenia
kardiomiopatii

Poziom®

Klasa?

Zalecenia

Zaleca sie, aby wszyscy pacjenci z kar-
diomiopati i ich krewni mieli dostep do
multidyscyplinarnych zespotéw majacych
odpowiednie kompetencje w diagnostyce

i leczeniu kardiomiopatii

U wszystkich nastolatkéw z kardiomiopatig

zaleca sie odpowiednie i poczynione we
wiasciwym czasie przygotowania do prze-
kazania opieki z o$rodka pediatrycznego do
o$rodka dla dorostych pacjentow, w tym
wspdlne konsultacje [58, 59]

*Klasa zalecen; "Poziom wiarygodnosci danych naukowych
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tiami (patrz rozdz. 9). Strategie dzielenia opieki miedzy
osrodki zajmujace sie kardiomiopatiami a kardiologéw
0golnych/dzieciecych moze utatwi¢ wprowadzenie kon-
taktow telemedycznych miedzy osrodkami oraz wyko-
rzystanie monitorowania pacjentéw na odlegtos¢ [60].
Tworzenie lokalnych/regionalnych/krajowych/miedzyna-
rodowych sieci, takich jak European Reference Network for
Rare and Low Prevalence Complex Diseases of the Heart (ERN
GUARD-Heart) (https://guardheart.ern-net.eu), umozliwia
klinicystom i innemu personelowi medycznemu dzielenie
sie informacjami na temat tych patologii dla dobra pacjen-
téw z kardiomiopatiami [61].

6. DROGA PACJENTA

Rozpoznanie kardiomiopatii opiera sie na identyfikacji struk-
turalnych i/lub czynnosciowych nieprawidtowosci miesnia
sercowego, w tym wiéknienia miesnia sercowego, ktérych
nie mozna wyttumaczy¢ wytgcznie nieprawidtowymi
warunkami napetniania serca lub CAD. Fenotypy choroby
moga jednak obejmowac réwniez zaburzenia rytmu serca,
zmiany w elektrokardiogramie (EKG), morfologiczne niepra-
widtowosci zastawek serca oraz nieprawidtowg czynnosc
mikrokrazenia wiericowego. W catych niniejszych wytycz-
nych grupa robocza podkresla znaczenie systematycznego
podejscia do identyfikacjii oceny pacjentéw z podejrzeniem
kardiomiopatii. Zasadnicze znaczenie ma to, aby klinicysci
brali pod uwage rozpoznanie kardiomiopatii jako przyczy-
ne kilku czestych prezentadji klinicznych u oséb dorostych
i pacjentow pediatrycznych. Identyfikacja fenotypu kardio-
miopatii jest dopiero poczatkiem procesu diagnostycznego
i powinna sktania¢ do systematycznych dazen do ustalenia
etiologii, ktéra moze by¢ genetyczna lub nabyta.

6.1. Poczgtkowy obraz kliniczny

Pacjenci z kardiomiopatia moga trafia¢ do systemu opieki
zdrowotnej réznymidrogami. Skierowanie z podstawowej
opieki zdrowotnej (np. lekarz lub pediatra ogdlny) moze
wynika¢ z objawoéw (najczesciej dusznos¢, bol w klatce
piersiowej, kotatanie serca, omdlenie) lub przypadko-
wych znalezisk (np. nieprawidtowe EKG stwierdzone
podczas rutynowych badan w populacji ogélnej, w szkole,
w zwiazku z pracg lub przed uprawianiem sportu; przy-
padkowe wykrycie szmeru nad sercem; lub coraz czesciej
identyfikacja genotypu jako pierwszej nieprawidtowosci,
bedaca wtérnym znaleziskiem podczas badan naukowych
lub sekwencjonowania klinicznego z innych wskazan).
W opiece specjalistycznej drugiego i trzeciego stopnia re-
ferencyjnosci (kardiologia ogélnai pediatryczna) pacjenci
z kardiomiopatig moga trafia¢ do przychodni dla chorych
z niewydolnoscia serca z powodu objawéw niewydolnosci
serca z obnizong frakcjg wyrzutowg (HFrEF, heart failure
with reduced ejection fraction), niewydolnosci sercaztagod-
nie obnizona frakcja wyrzutowa (HFmrEF, heart failure with
mildly reduced ejection fraction) lub HFpEF; do przychodni
dla chorych z zaburzeniami rytmu serca z powodu zabu-
rzen przewodzenia o wczesnym poczatku, arytmii przed-

sionkowej lub arytmii komorowej; lub tez do szpitalnejizby
przyje¢/oddziatu ratunkowego z podejrzeniem zapalenia
miesnia sercowego. Czesto pacjenci trafiajg na jeden ze
szczebli opieki zdrowotnej (podstawowa opieka zdrowot-
na, opieka specjalistyczna drugiego i trzeciego stopnia re-
ferencyjnosci) w wyniku badan przesiewowych w rodzinie
po rozpoznaniu kardiomiopatii lub wystapieniu nagtego
zgonu u krewnego, a takze moga zostac zidentyfikowani
w ramach diagnostyki choroby uktadowej, ktéra moze
wigzacd sie z zajeciem serca. We wszystkich tych sytuacjach
klinicysci powinni wiec rozwaza¢ mozliwos¢ kardiomiopatii
jako przyczyny i wykorzystywac systematyczne podejscie
do oceny klinicznej ukierunkowane na kardiomiopatie.

6.2. Poczqtkowa diagnostyka

Podejscie ukierunkowane na kardiomiopatie opiera sie
na interpretacji danych klinicznych i wynikéw badan do-
datkowych w celu wysuniecia podejrzenia, a ostatecznie
sformutowania rozpoznania etiologicznego opartego na
fenotypie, co pozwoli na wybér odpowiedniego leczenia
[62]. Takie podejscie wymaga przemyslanej analizy wielo-
parametrycznych badan wykonanych u danej osoby i jej
krewnych, a takze zintegrowanej probabilistycznej analizy
uzyskanych danych klinicznych. W miare pojawiania sie
nowych informacji nalezy dokonywac rewizji analiz da-
nych klinicznych, a informacje na temat cztonkéw rodziny
pacjenta moga dostarczy¢ waznych wskazéwek diagno-
stycznych, biorac pod uwage zmienna ekspresje i niepet-
na penetracje wiekszosci kardiomiopatii, a takze moga
ujawni¢ réznice spetnianych kryteriéw diagnostycznych
miedzy probantami a ich krewnymi. W tym kontekscie,
nalezy zwrdéci¢ uwage na fakt, iz krewni oséb z kardio-
miopatig moga prezentowac nieprawidtowosci morfolo-
giczne i elektrokardiograficzne nie spetniajace kryteriow
diagnostycznych, ale odzwierciedlajace tagodny/wczesny
fenotyp choroby, co moze zwiekszy¢ doktadnos¢ diagno-
styczng przewidywania chorobu w genotypowanych
populacjach. Identyfikacja wskazéwek diagnostycznych
i ,czerwonych flag” jest kluczowym aspektem wstepnego
etapu diagnostyki.

6.3. Systematyczne podejscie do rozpoznania

kardiomiopatii

Zaleca sie multiparametryczne podejscie do oceny pacjen-

téw z podejrzeniem kardiomiopatii, ktérego cele obejmuja:

1) wykazanie obecnosci i scharakteryzowanie fenotypu

kardiomiopatii; 2) uzyskanie rozpoznania etiologicznego

[62]. Podejscie klinicysty do pacjenta z podejrzeniem kar-

diomiopatii powinno cechowac nastawienie, ktére mozna

okredli¢ jako ,myslenie ukierunkowane na kardiomiopatie”

(ryc. 2):

e Wykorzystanie r6znych metod obrazowania do scha-
rakteryzowania fenotypu oraz identyfikacji nieprawi-
dtowej morfologii (np. przerost, rozstrzen) i czynnosci
komory (czynnos¢ skurczowa/rozkurczowa, odcinko-
wa/uogdlniona), a takze wykrycia jej nieprawidtowej
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Tabela zalecen 2 — Zalecenia dotyczace diagnostyki kardiomiopatii

Zalecenia Klasa® |Poziom®

Zaleca sie, aby u wszystkich pacjentdéw z podejrzeniem lub rozpoznaniem kardiomiopatii dokonywac systematycznej

oceny opartej na multiparametrycznym podejsciu, ktére obejmuje ocene kliniczng, analize rodowodu, EKG, monitoro- | C

wanie holterowskie, badania laboratoryjne oraz obrazowanie réznymi metodami [63]

Zaleca sie, aby u wszystkich pacjentéw z podejrzeniem kardiomiopatii dokonywac oceny wywiadu rodzinnego i kon-

struowac troj- lub czteropokoleniowy rodowdd, ktéry utatwia rozpoznanie, dostarcza wskazdwek na temat etiologii, C

a takze pozwala okresli¢ sposdb dziedziczenia i zidentyfikowac krewnych zagrozonych rozwojem choroby [64-66]

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych
Skréty: EKG, elektrokardiogram

charakterystyki tkankowej (np. nie-niedokrwienna bli-
zna w miesniu sercowym lub przebudowa ttuszczowa).

e Wykorzystanie kombinacji danych z wywiadu indywi-
dualnego i rodzinnego, oceny klinicznej, elektrokar-
diografii oraz badan laboratoryjnych w celu ustalenia
rozpoznania etiologicznego, w tym poszukiwanie
swoistych objawéw podmiotowych i przedmiotowych
oraz markeréw laboratoryjnych przemawiajacych
za okre$lonym rozpoznaniem; ocena wystepowania
arytmii komorowej i przedsionkowej oraz zabu-
rzen przewodzenia w celu utatwienia rozpoznania,
zaproponowania okreslonych przyczyn choroby,
monitorowania jej progresji i stratyfikacji ryzyka;
a takze wykorzystanie wskazéwek z rodowodu w celu
zaproponowania okreslonego sposobu dziedziczenia
choroby i identyfikacji krewnych z grupy ryzyka. Takie
podejscie powinno zaowocowaé postawionym bez
zbednej zwtoki i doktadnym rozpoznaniem, ktére
umozliwi wczesne leczenie objawéw i zapobieganie
powiktaniom zwigzanym z choroba.

6.4. Wywiad i badanie przedmiotowe
Jednym z najwazniejszych czynnikéw, ktére nalezy wzigé
pod uwage, rozwazajac mozliwe przyczyny kardiomiopatii,
jest wiek pacjenta. Na przyktad, dziedziczne choroby me-
taboliczne i wrodzone zespoty dysmorficzne sg czestsze
u noworodkéw i matych dzieci (patrz rozdz. 6.9.1) niz u star-
szych dzieci lub oséb dorostych, natomiast amyloidoza
transtyretynowa typu dzikiego (ATTRwt, wild-type tran-
sthyretin amyloidosis) jest choroba wystepujaca gtéwnie
u 0s6b w wieku powyzej 65 lat (patrz rozdz. 7.6).
Skonstruowanie tréj- lub czteropokoleniowego rodo-
wodu utatwia wykrywanie dziedziczenia mendlowskiego
i pozwala zidentyfikowac innych cztonkéw rodziny, ktérzy
moga by¢ zagrozeni rozwojem choroby [62]. Do szcze-
golnych informacji, ktére nalezy odnotowywac podczas
zbierania wywiadu rodzinnego, nalezg przedwczesne
zgony (przy czym nalezy bra¢ pod uwage, ze SCD moga
czasami by¢ zgtaszane jako przypadkowe zgony, np. uto-
niecia, niewyjasnione wypadki komunikacyjne orazrzadko
jako urodzenia martwe lub zespét nagtej Smierci niemow-
lecia), niewyjasniona niewydolnos$¢ serca, przeszczepienie
serca, wszczepienie rozrusznika serca lub defibrylatora,

a takze cechy sugerujace chorobe uktadowa (np. udar
mdzgu w mtodym wieku, ostabienie migsni szkieletowych,
dysfunkcja nerek, cukrzyca, gluchota). Wiekszos¢ postaci
kardiomiopatii dziedziczonych w sposéb mendlowski to
choroby autosomalne dominujace i w zwigzku z tym cha-
rakteryzuja sie one wystepowaniem w kolejnych pokole-
niach, przenoszeniem od rodzicéw obojga ptci (w tym z pici
meskiej na meska) oraz 50-proc. ryzykiem przekazania
nieprawidtowego allelu potomstwu (mimo iz ze wzgledu
na niepetng penetracje proporcja oséb dotknietych cho-
robg w danej rodzinie bedzie mniejsza). Dziedziczenie
sprzezone z chromosomem X nalezy podejrzewa, jezeli
najciezej dotkniete chorobg sg osoby pfci meskiej i nie
obserwuje sie przenoszenia choroby z ptci meskiej na me-
ska. Dziedziczenie autosomalne recesywne, wystepujace
najrzadziej, jest prawdopodobne, jezeli nie stwierdza sie
choroby u zadnego zrodzicéw probanta, ktérzy sa ze sobg
spokrewnieni, chociaz ciezkie kardiomiopatie dziedziczone
w sposdb autosomalny recesywny moga réwniez wyste-
powac przy braku pokrewienstwa miedzy rodzicami [67,
68]. Jezeli choroba przenosi sie na dzieci obojga ptci z ko-
biet, ale nie zmezczyzn, nalezy bra¢ pod uwage warianty
mitochondrialnego DNA (deoxyribonucleic acid) (tab. 5).
Nalezy zauwazy¢, ze niewystepowanie choroby w rodzinie
nie wyklucza jej podtoza genetycznego (patrz rozdz. 6.8).
U pacjentéw z kardiomiopatia moga wystepowac dusz-
nos¢, bol w klatce piersiowej, kotatanie serca orazomdlenia
i/lub zastabniecia, chociaz u wielu os6b wystepuja jedynie
nieliczne lub zadne objawy (ocena objawéw w poszcze-
g6lnych podtypach kardiomiopatii — patrzrozdz. 6.4). Na
okreslone rozpoznania wskazuja rowniez pewne objawy
pozasercowe (tab. 6). Podobnie, ogdlne badanie przed-
miotowe moze dostarcza¢ wskazéwek diagnostycznych
w przypadku zespotéw klinicznych lub choréb metabo-
licznych bedacych przyczyna kardiomiopatii [62].

6.5. Spoczynkowa i ambulatoryjna
elektrokardiografia

Spoczynkowe 12-odprowadzeniowe EKG jest czesto
pierwszym badaniem, ktére wskazuje na mozliwos¢ kar-
diomiopatii. Mimo iz EKG moze by¢ prawidtowe u niewiel-
kiego odsetka oséb z kardiomiopatia, nieprawidtowosci
w standardowym EKG sa czeste we wszystkich podtypach
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Tabela 5. Przyktady sposobdéw dziedziczenia, ktére powinny nasuwac podejrzenie okreslonych etiologii genetycznych, z podziatem w zalez-

nosci od fenotypu kardiomiopatii

Fenotyp

Sprzezone W linii

kardiomiopatii

HCM Warianty gendéw biatek sarkomeru

z chromosomem X matczynej

Choroba Andersona—Fabry’ego

Choroba Danona

ATTR

RASopatia

Ataksja Friedreicha

Choroby mitochondrialne

Warianty mitochondrialnego DNA

Warianty jadrowego DNA

DCM LMNA

RBM20

Warianty gendw biatek sarkomeru

XXX | X

Dystrofina

Emeryna

>

Zespot Bartha

Choroby mitochondrialne

Warianty mitochondrialnego DNA

Warianty jadrowego DNA

NDLVC LMNA

DES

FLNC

PLN

TMEM43

RBM20

ARVC PLN

Warianty genéw biatek desmosomoéw

TMEM43

RCM Warianty gendw biatek sarkomeru

DES

FLNC

BAG3

XXX XXX XX [X|X[X|X|X|[X

RASopatia

>

%)

Skréty: AD, autosomalne dominujace; AR, autosomalne recesywne; ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; ATTR, amyloidoza transtyretynowa; DCM, kardio-
miopatia rozstrzeniowa; DNA, kwas deoksyrybonukleinowy; HCM, kardiomiopatia przerostowa; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory; RCM, kardiomiopatia

restrykcyjna

(X) wskazuje obecnos¢ korelacji miedzy danym typem kardiomiopatii a danym sposobem dziedziczenia

kardiomiopatiii moga wyprzedzac o wiele lat wystagpienie
jawnego fenotypu morfologicznego lub czynnosciowego,
na przykfad u oséb z genotypem choroby zidentyfikowa-
nych podczas badan przesiewowych w obrebie rodziny.
Cechy, ktére normalnie wskazywatyby na inne stany,
takie jak niedokrwienie lub zawat serca, moga — inter-
pretowane w potgczeniu z wiekiem, sposobem dziedzi-
czenia orazinnymi cechami klinicznymi, a takze wynikami
echokardiografiii CMR — sugerowac rozpoznanie choroby
podstawowej lub dostarcza¢ wskazéwek dotyczacych
tego rozpoznania. Z tego powodu zaleca sie EKG podczas
pierwszejwizyty w przychodni u wszystkich oséb z rozpo-
znaniem lub podejrzeniem kardiomiopatii, a badanie to
nalezy powtarza¢ w przypadku kazdej zmiany objawow
u pacjentéw z ustalonym rozpoznaniem. Mimo iz zmiany
w EKG sa czesto nieswoiste, pewne cechy moga wskazywac

www.journals.viamedica.pl/kardiologia_polska

na okreslong etiologie lub rozpoznanie morfologiczne,
np. blok przedsionkowo-komorowy (AV, atrioventricular),
obecnos¢ cech preekscytadji, rozktad zaburzen repolaryza-
¢ji oraz wysoka lub niska amplituda zespotéw QRS (tab. 7).

Pacjenci z kardiomiopatiag moga zgtaszac¢ sie do
kardiologa z powodu objawéw zwigzanych z arytmia
lub udokumentowanych zaburzen rytmu, w tym bra-
dyarytmii lub tachyarytmii, ktére moga miec¢ rézne
nasilenie, od objawowych przedwczesnych pobudzen
przedsionkowych/komorowych do zagrazajacej zyciu
arytmii komorowej. Czestos¢ wykrywania arytmii podczas
ambulatoryjnego monitorowania EKG zalezy od wieku
i podtypu kardiomiopatii. Niektore rodzaje zaburzen rytmu
sg stosunkowo czeste we wszystkich kardiomiopatiach
(np. migotanie przedsionkéw [AF, atrial fibrillation] i przed-
wczesne pobudzenia komorowe), natomiast inne moga
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Tabela 6. Przyktady objawéw podmiotowych i przedmiotowych, ktére powinny nasuwac podejrzenie okreslonych etiologii, z podziatem
w zaleznosci od fenotypu kardiomiopatii

Znalezisko Fenotyp kardiomiopatii

Trudnosci w uczeniu sie,  Choroby mitochondrialne Dystroflnopatle Zespot
opoznienie rozwoju Noonan
Zespdt Noonan Choroby mitochondrialne
Choroba Danona Dystrofia miotoniczna
Warianty genu FKTN
Niedostuch czuciowo- Choroby mitochondrialne Warianty genu epikardyny
-nerwowy NSML Choroby mitochondrialne
Uposledzenie wzroku Choroby mitochondrialne Warianty genu CRYAB
Dziedziczna ATTR Dystrofia miotoniczna
typu 2
Choroba Danona
Choroba Andersona—Fabry’ego?
Zaburzenia chodu Ataksja Friedreicha Dystrofinopatie Miopatie mio-
fibrylarne
Sarkoglikanopatie
Miopatie miofibrylarne
Miotonia Dystrofia miotoniczna
Parestezje/zaburzenia Amyloidoza Amyloidoza
czucia/bél neuropatyczny  Choroba Andersona-Fabry’ego
Zespdt ciedni nadgarstka  ATTR
Ostabienie miesni Choroby mitochondrialne Dystrofinopatie Laminopatie Desmino-
patie

Glikogenozy

Sarkoglikanopatie

Desminopatie

Warianty genu FHL1

Laminopatie

Dystrofia miotoniczna

Desminopatie

Opadanie powieki

Choroby mitochondrialne

Choroby mitochondrialne

Dystrofia miotoniczna

Plamy soczewicowate

NSML

Rogowiec krwawy
(angiokeratoma)

Choroba Andersona—Fabry’ego

Pigmentacja skory i blizn

Hemochromatoza

Rogowce dfoni i pode-
szew stop oraz wetniste
wiosy

Zespot Carvajala

Choroba z Na-
ksos i zespot
Carvajala

Warianty genu DSP
DSP

Warianty genu

Warianty genu
DSP

*Keratopatia wirowata, charakterystyczna dla choroby Andersona-Fabry’ego, sama nie powoduje uposledzenia wzroku

Skréty: ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; ATTR, amyloidoza transtyretynowa; DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa; DSP, desmoplakina; HCM, kardiomiopa-
tia przerostowa; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory; NSML, zespét Noonan z mnogimi plamami soczewicowatymi; RCM, kardiomiopatia restrykcyjna

wskazywac na okre$lone rozpoznanie. Monitorowanie EKG
jest wiec uzyteczne podczas poczatkowej oceny klinicznej,
a nastepnie w regularnych odstepach w celu oceny ryzyka
SCD i udaru mézgu.

6.6. Badania laboratoryjne

Rutynowe badania laboratoryjne utatwiajg wykrywanie
stanéw pozasercowych, ktére moga wywotywac lub na-
sila¢ dysfunkcje komory (np. choroby tarczycy, dysfunkcja
nerek i cukrzyca), a takze wtérnej dysfunkcji narzagdowe;j
u pacjentéw z ciezka niewydolnoscia serca. Duze stezenia

peptydu natriuretycznego typu B (BNP, brain natriuretic
peptide), N-korncowego fragmentu propeptydu BNP
(NT-proBNP, N-terminal pro-brain natriuretic peptide) oraz
sercowej troponiny T oznaczanej metoda o duzej czuto-
sci (hs-cTnT, high-sensitivity cardiac troponin T) wigza sie
z incydentami sercowo-naczyniowymi, niewydolnoscia
serca oraz zgonami i moga mie¢ warto$¢ diagnostyczna
i prognostyczng oraz by¢ przydatne do monitorowania
leczenia [69]. Rutynowe badania krwi w kierunku choréb
wspdtistniejacych, w tym morfologia krwi obwodowej,
badania czynnosci nerek i watroby, stezenie elektrolitow,
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Tabela 7. Przyktady znalezisk elektrokardiograficznych, ktére powinny nasuwac podejrzenie okreslonych etiologii, z podziatem w zaleznosci

od fenotypu kardiomiopatii

Fenotyp Znalezisko

Choroby, ktére nalezy bra¢ pod uwage

kardiomiopatii

HCM Skrécenie odstepu PQ/preekscytacja

Glikogenoza

Choroba Danona

Kardiomiopatia zwigzana z wariantami genu PRKAG2
Choroba Andersona—Fabry’ego

Choroby mitochondrialne

Blok AV

Amyloidoza

Choroba Andersona—Fabry’ego (pdzne stadium)

Choroba Danona
Sarkoidoza
Kardiomiopatia zwigzana z wariantami genu PRKAG2

Skrajny LVH

Choroba Danona
Glikogenoza (np. choroba Pompego)
Kardiomiopatia zwigzana z wariantami genu PRKAG2

Mata amplituda QRS?

Amyloidoza
Ataksja Friedreicha

O3 elektryczna serca nieokreslona (,skierowana w gére”,

w granicach —90° do +180°)

Zespot Noonan

Zatamki Q/obraz pseudozawatu

Amyloidoza

DCM Blok AV

Laminopatia

Dystrofia Emery’ego-Dreifussa typu 1

Zapalenie miesnia sercowego (zwlaszcza choroba Chagasa,
borelioza, btonica)

Sarkoidoza

Desminopatia

Dystrofia miotoniczna

Mata amplituda zatamkéw P

Dystrofia Emery’ego-Dreifussa typu 1i 2

Brak czynnosci elektrycznej przedsionkow

Dystrofia Emery’ego-Dreifussa typu 12

Obraz zawatu tylno-bocznego

Dystrofinopatia

Dystrofia miesniowa obreczowo-konczynowa

Sarkoidoza
Skrajnie mata amplituda QRS Wariant genu PLN
NDLVC Blok AV Laminopatia
Desminopatia
Skrajnie mata amplituda QRS Wariant genu PLN
Mata amplituda QRS + nietypowy RBBB Warianty genéw biatek desmosomoéw
ARVC Ujemne zatamki T w V1-V3 + przedtuzony koncowy okres
depolaryzacji = mata amplituda w odprowadzeniach
prawokomorowych =+ nietypowy RBBB
RCM Blok AV Desminopatia

Amyloidoza

2Jezeli nie ma otytosci, ptynu w worku osierdziowym, przewlektej obturacyjnej choroby ptuc, znieksztatcen klatki piersiowej lub innych przyczyn matej amplitudy QRS

Zaadaptowane z Rapezzi i wsp. [62]

Skréty: ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; AV, przedsionkowo-komorowy; DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa; HCM, kardiomiopatia przerostowa;
LVH, przerost lewej komory; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory; PLN, fosfolamban; PRKAG2, niekatalityczna podjednostka gamma 2 kinazy biatkowej
aktywowanej przez AMP; RBBB, blok prawej odnogi peczka Hisa; RCM, kardiomiopatia restrykcyjna

badania czynnosci tarczycy, stezenie glukozy na czczo
i stezenie hemoglobiny Alc, sg zalecane u wszystkich
pacjentéw z objawami niewydolnosci serca [69]. Utrzy-
mujaca sie zwiekszona aktywnos¢ kinazy kreatynowej (CK.
creatinine kinase) w surowicy moze wskazywac na miopatie
lub choroby nerwowo-migsniowe, w tym dystrofinopatie
(np. dystrofia miesniowa Beckera lub DCM sprzezona
zchromosomem X), laminopatie, desminopatie lub rzadziej

miopatie miofibrylarng [62]. Zwiekszone stezenie biatka
C-reaktywnego moze wystepowac u pacjentéw z ARVC
i NDLVC, zwfaszcza w sytuacji nawracajacych epizodow
podobnych do zapalenia miesnia sercowego [70]. Zwigk-
szone stezenie zelaza i ferrytyny w surowicy oraz duze
wysycenie transferyny moze wskazywaé na hemochroma-
toze i powinno prowadzi¢ do dalszej oceny etiologicznej
(pierwotna lub wtérna hemochromatoza) opartej na bada-
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Tabela zalecen 3 — Zalecenia dotyczace badan laboratoryjnych w diagnostyce kardiomiopatii

Zalecenia Klasa® |Poziom"
Rutynowe (poziom 1) badania laboratoryjnec s zalecane u wszystkich pacjentéw z podejrzewana lub potwierdzong
kardiomiopatig w celu oceny etiologii i ciezkosci choroby, a takze utatwienia wykrywania manifestacji pozasercowych | C
i oceny wtérnej dysfunkcji narzagdow
Dodatkowe (poziom 2) badaniac nalezy rozwazy¢ u pacjentdéw z kardiomiopatig i cechami pozasercowymi w celu ufa- la e

twienia wykrywania przyczyn metabolicznych i zespotéw klinicznych, po dokonaniu specjalistycznej oceny

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych; Patrz tab. 8

Tabela zalecen 4 — Zalecenie dotyczace oceny echokardiograficznej u pacjentéw z kardiomiopatia

Zalecenie Klasa® | Poziom®

Wszechstronng ocene wymiaréw serca, czynnosci skurczowej LV i RV (globalnej i regionalnej) oraz czynnosci rozkur-

czowej LV zaleca sie u wszystkich pacjentéw z kardiomiopatig podczas poczatkowej oceny i dalszej obserwacji w celu | B

monitorowania progresji choroby oraz ufatwienia stratyfikacji ryzyka i leczenia [78, 83-102]

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych
Skroty: LV, lewa komora; RV, prawa komora

niach genetycznych. Kwasica mleczanowa, mioglobinuria
i leukopenia moga sugerowac choroby mitochondrialne.
Liste zalecanych badan laboratoryjnych u oséb dorostych
i dzieci przedstawiono w tabeli 8. Po dokonaniu specjali-
stycznej oceny u dzieci czesto wymagane s3a dodatkowe
badania w celu wykrycia rzadkich przyczyn metabolicz-
nych, w tym oznaczenia mleczanéw, pirogronianu, pH,
kwasu moczowego, amoniaku, ketonéw, wolnych kwaséw
ttuszczowych, profilu karnityny, kwaséw organicznych
W moczu oraz aminokwasow (patrz rozdz. 6.9).

6.7. Obrazowanie r6znymi metodami

6.7.1. Rozwazania ogodlne

Nieinwazyjne metody obrazowania, w tym metody ultraso-
nograficzne, CMR, tomografia komputerowa (CT, computed
tomography) i metody medycyny nuklearnej, takie jak
pozytonowa tomografia emisyjna (PET, positron emission
tomography) i scyntygrafia, sg podstawa diagnostyki
i obserwacji pacjentéw z kardiomiopatiamii (ryc. 6) [1, 71,
72]. Lekarze powinni zawsze rozwazac zysk z tych badan
w postaci dziatann mozliwych do podjecia na podstawie
uzyskanych wynikéw wzgledem kosztéw, zalet i ograni-
czenh kazdej z metod, a takze bezpieczenstwo pacjenta
oraz jego ekspozycje na promieniowanie jonizujacei srodki
kontrastowe. Nalezy postugiwac¢ sie wystandaryzowanymi
algorytmami pozwalajacymi dokonywac hierarchicznego
wyboru badan, od prostszych i tanszych do bardziej zto-
zonych i drozszych. Zasadnicze znaczenie dla maksymali-
zacji sensownosci wykorzystania badan obrazowych ma
dwukierunkowy przeptyw informacji miedzy klinicysta
a specjalista obrazowania: klinicysci powinni formutowa¢
i przekazywac jasne hipotezy, oparte na informacjach do-
stepnych przed badaniem, co utatwi interpretacje nowych
znalezisk. Specjalista obrazowania powinien odpowiadac
w podobnie ukierunkowany sposdéb, oceniajac prawdo-

podobienstwo alternatywnych rozpoznan, natomiast
powstrzymujac sie od formutowania rozpoznan, ktére
nie pasuja do cato$ciowego obrazu klinicznego choroby.

6.7.2. Echokardiografia

Nieinwazyjny charakter i powszechna dostepnos$¢ echokar-
diografii powodujg, ze jest to gtéwne narzedzie obrazowa-
nia zarbwno w poczatkowej diagnostyce, jak i w trakcie
dalszej obserwacji. Echokardiografia przezklatkowa (TTE,
transthoracic echocardiography) dostarcza istotnych infor-
macji na temat globalnej i regionalnej anatomii oraz czyn-
nosci RV i LV, a takze czynnosci zastawek oraz obecnosci
dynamicznego zawezania, nadcisnienia ptucnego i ptynu
w osierdziu [71-73]. Obrazowanie odksztatcenia miesnia
sercowego (metoda sledzenia markeréw akustycznych
lub za pomoca tkankowej echokardiografii dopplerow-
skiej) z ocena globalnego odksztatcenia podtuznego jest
bardziej czutag metoda wykrywania niewielkiej dysfunkgji
komory (np. u cztonkéw rodzin pacjentéw zHCM, DCM lub
ARVC, u ktérych stwierdzono genotyp choroby [72, 74, 75]
niz pomiar EF i moze utatwic ré6znicowanie miedzy rézny-
mi etiologiami przerostu (np. amyloidoza, HCM lub serce
sportowca) [76]. Dyspersja mechaniczna jest markerem
niejednorodnosci skurczu i wskazuje na drobne zmiany
strukturalne, ktére mogg zosta¢ przeoczone w ocenie
innymi metodami [77-80]. Echokardiografia tréjwymia-
rowa pozwala na wiarygodng ocene objetosci jam serca,
ale wymaga odpowiedniego okna akustycznego. Mozna
rozwazy¢ stosowanie srodkéw kontrastowych w celu lep-
szego uwidocznienia granicy wsierdzia, co pozwala uwi-
doczni¢ nadmierne beleczkowanie, posta¢ koniuszkowa
HCM lub tetniak koniuszka, a takze wykluczy¢ skrzepline.
Echokardiografia obcigzeniowa moze by¢ pomocna u wy-
branych pacjentéw w celu oceny niedokrwienia miesnia
sercowego, a echokardiograficzna préba wysitkowa jest
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Tabela 8. Badania laboratoryjne poziomu 1. (do wykonania u kazdego pacjenta) i poziomu 2. (do wykonania u wybranych pacjentéw po
dokonaniu specjalistycznej oceny w celu wykrycia okreslonych przyczyn), z podziatem w zaleznosci od fenotypu kardiomiopatii

Poziom HCM DCM
Pierwszy ¢ CK * Wapn .
* Badania czynnosci o CK .
watroby * Ferrytyna .
* NT-proBNP? * Morfologia krwi obwo- ¢
* Biatkomocz dowej
* Badania czynnosci * Badania czynnosci .
nerek watroby
* Troponina * NT-proBNP? .
* Fosforany .
* Biatkomocz .

* Badania czynnosci nerek ¢

* Zelazo w surowicy

* Badania czynnosci .
tarczycy

* Troponina

¢ Witamina D (dzieci)

NDLVC
Wapn
cK
Biatko C-reaktywne
Morfologia krwi
obwodowej
Badania czynnosci
watroby
NT-proBNP?
Fosforany
Biatkomocz
Badania czynnosci
nerek
Troponina

ARVC

Biatko C-reak-
tywne
Badania czyn-
nosci watroby
NT-proBNP?
Badania czyn-
nosci nerek
Troponina

RCM

cK

Ferrytyna

Morfologia krwi obwo-
dowej

Badania czynnosci
watroby

NT-proBNP?

Biatkomocz

Badania czynnosci nerek
Enzym konwertujacy an-
giotensyne w surowicy
Zelazo w surowicy
Troponina
Immunofiksacja biatek
moczu i osocza, wolne
tancuchy lekkie

Drugi * Stezenie alfa-galak- ¢ Profil karnityny .
tozydazy A (mez- * Wolne kwasy ttusz-

czyzni) i lizo-Gb3 czowe
* Profil karnityny * Kwas mlekowy
* Wolne kwasy ttusz- ¢ Narzadowo swoiste .
czowe i nieswoiste autoprze-

* Immunofiksacja ciwciata w surowicy

i wolne tancuchy * Enzym konwertujacy
lekkie angiotensyne w suro-
* Kwas mlekowy wicy
* Mioglobinuria * Tiamina
* Pirogronian * Badania serologiczne
* PTH w kierunku zakazen
* Biatko w moczu wirusowych
i osoczu * Kwasy organiczne

* vaasy organiczne W moczu i 0soczu

W Moczu i 0soczu

Narzadowo swo-
iste i nieswoiste
autoprzeciwciata

W surowicy

Badania serologicz-
ne w kierunku zaka-
zeh wirusowych

Narzadowo swoiste

i nieswoiste autoprze-
ciwciata w surowicy
Enzym konwertujacy an-
giotensyne w surowicy

2Alternatywnie w zaleznosci od lokalnej dostepnosci mozna rozwazy¢ BNP

Skréty: ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; BNP, peptyd natriuretyczny typu B; CK, kinaza kreatynowa; DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa; HCM, kardio-
miopatia przerostowa; lizo-Gb3, globotriaozylosfingozyna; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory; NT-proBNP, N-koricowy fragment propeptydu peptydu

natriuretycznego typu B; PTH, parathormon; RCM, kardiomiopatia restrykcyjna

przydatna jako metoda prowokacji LVOTO u objawowych
pacjentéw z HCM (patrz rozdz. 7.1.1.3). Wykorzystanie
echokardiografii przezprzetykowej jest ograniczone do
wybranych wskazan, takich jak wykluczanie skrzeplin
w przedsionku zwigzanych z AF, wyjasnianie mechanizmu
niedomykalnosci mitralnej lub planowanie inwazyjnych
interwendji (np. czesciowa resekcja miesnia [miektomia]
przegrody miedzykomorowej w HCM).

Kiedy dokonuje sie pomiaréw jam serca i grubosci
$cian u dzieci, nalezy dokonywac¢ korekt z uwzglednie-
niem wielkosci ciata, postugujac sie wartosciami Z-score
(zdefiniowanymi jako liczba odchylen standardowych od
sredniej populacyjnej). Nalezy zauwazy¢, ze postugiwanie
sie wartosciami Z-score w diagnostyce kardiomiopatii ma
nieodtaczne ograniczenia, miedzy innymi dlatego, ze opu-
blikowano wiele r6znych danych normatywnych, ktére sa

przyczyng istotnej zmiennosci Z-score u danego pacjenta
[81]. Ponadto nie ma danych normatywnych dla grubosci
$ciany w innych miejscach niz podstawna cze$¢ przegrody
miedzykomorowej oraz $ciana tylna. Grupa robocza zaleca
postugiwanie sie¢ danymi normatywnymi opublikowanymi
przez konsorcjum Paediatric Heart Network [82].

6.7.3. Rezonans magnetyczny serca

Rezonans magnetyczny (MRI, magnetic resonance imaging)
sercataczy zalety nieinwazyjnosci i niezaleznosci od okien
akustycznych ze zdolnoscig charakteryzowania tkanki.
Ta ostatnia zaleta jest szczegdlnie wazna w diagnostyce
NDLVC, ARVC, zapalenia miesnia sercowego, amyloidozy,
sarkoidozy orazinnych choréb zapalnych, a takze przetado-
wania zelazem/hemochromatozy. Szczegélnie przydatny
jest CMR, jezeli jakos¢ obrazéw uzyskiwanych w echokar-

www.journals.viamedica.pl/kardiologia_polska 29



ZESZYTY EDUKACYJNE. KARDIOLOGIA POLSKA 5-6/2023

metodami

A

l Obrazowanie réznymi

v

Echokardiografia i CMR
Czynno$¢ komor
Przerost
Rozstrzen

CMR
Ocena charakterystyki tkanek (T1/T2/T2* /LGE)

Echokardiografia obciazeniowa
Zastawkowe i dynamiczne gradienty ci$nienia

CTCA/badania obciazeniowe
Niedokrwienie migsnia sercowego

Scyntygrafia kosci
Amyloidoza

PET-CT
Zapalenie w mig$niu sercowym

Rycina 6. Wykorzystanie réznych metod obrazowania w kardiomiopatiach

Skroty: CMR, rezonans magnetyczny serca; CT, tomografia komputerowa; CTCA, angiotomografia komputerowa tetnic wienicowych;
LGE, pézne wzmocnienie po podaniu gadolinu; LV, lewa komora; PET, pozytonowa tomografia emisyjna

diografii jest staba. Poczagtkowa ocena powinna rutynowo
obejmowac sekwencje w petli czasowej (kinematograficz-
ne, cine), sekwencje T2-zalezne, mapowanie T1-zalezne
przed podaniem i po podaniu srodka kontrastowego oraz
obrazowanie péZnego wzmocnienia po podaniu gadolinu
(LGE, late gadolinium enhancement). Jezeli podejrzewa
sie hemochromatoze, nalezy wykorzysta¢ mapowanie
T2*-zalezne. Znaleziska w CMR moga dostarczy¢ waznych
wskazowek etiologicznych (ryc. 7), z potencjalnymi impli-
kacjami dla leczenia (tab. 9), i powinny by¢ interpretowanie
w pofaczeniu z wynikami badan genetycznych i innymi
danymi klinicznymi przez operatoréw dos$wiadczonych
w obrazowaniu serca i ocenie choréb miesnia sercowego.
Seryjna ocena za pomocg CMR w trakcie dalszej obserwacji,
co 2-5 lat w zaleznosci od poczatkowej ciezkosci choroby
i jej przebiegu klinicznego, moze utatwi¢ ocene progresji
choroby, a takze korzysci z leczenia (np. ocena objetosci
pozakomoérkowej w amyloidozie albo zZtogéw zelaza w he-
mochromatozie) i powinna by¢ rozwazana u wszystkich
pacjentéw z kardiomiopatia.

6.7.3.1. Szczegdlne rozwazania

e Ostatnio opracowane techniki szybkiego CMR umozli-
wiajg wykonywanie badan bez znieczulenia ogélnego
nawet u bardzo matych dzieci [103]. U dzieci (i oséb

dorostych), u ktérych nie mozna wykona¢ CMR bez
znieczulenia ogdlnego, nalezy rozwazy¢ bilans ryzyka
i korzysci w zwiazku z tym badaniem.

Artefakty obrazowania wywotywane przez wszcze-
pione urzadzenia do elektroterapii serca stwarzaty
w przesztosci ograniczenia utrudniajace obrazowanie
za pomoca CMR [104-110]. Dostepne sa rézne roz-
wigzania zmniejszajace artefakty, w tym zmniejszenie
niejednorodnosci, korekty techniczne oraz stosowanie
specjalnych sekwencji, ktére zmniejszaja proporcje
badan nienadajacych sie do interpretacji do jednego
na piec¢[111, 112]. CMR mozna wiec rozwazac u pacjen-
tow z kompatybilnymi urzadzeniami, jak i wiekszosci
pacjentéw z urzadzeniami nie-kompatybilnymi przy
zastosowaniu odpowiednich protokotéw badania [113].
Nerkopochodne wiéknienie uktadowe jest rzadkim po-
wikfaniem opisywanym u pacjentéw z ciezka choroba
nerek, u ktérych stosowano niestabilne liniowe chelaty
gadolinu pierwszej generacji [114]. Srodki kontrastowe
na bazie gadolinu mozna jednak bezpiecznie podawac
u pacjentéw z oszacowanym wspoétczynnikiem przesa-
czania ktebuszkowego >30 ml/min/1,73 m? a nerkopo-
chodnego wtéknienia ukladowego niemal nie opisuje
sie w przypadku stosowania nowszych liniowych lub
makrocyklicznych gadolinowych srodkéw kontrasto-
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Tabela zalecen 5 — Zalecenia dotyczace wskazan do rezonansu magnetycznego serca u pacjentow z kardiomiopatiag

Zalecenia Klasa® | Poziom®

CMR ze wzmocnieniem kontrastowym zaleca sie u pacjentdéw z kardiomiopatig podczas poczatkowej oceny [10, 90,

| B
116, 119-143]
CMR ze wzmocnieniem kontrastowym nalezy rozwazy¢ u pacjentdw z kardiomiopatig podczas obserwacji w celu
monitorowania progresji choroby oraz ufatwienia stratyfikacji ryzyka i postepowania [89, 90, 120-122, 127, 129, lla C
136-147]
CMR ze wzmocnieniem kontrastowym nalezy rozwazy¢ w ramach seryjnej obserwacji i oceny odpowiedzi terapeu-
tycznej u pacjentéw z amyloidozg serca, chorobg Andersona—Fabry’ego, sarkoidoza, kardiomiopatiami zapalnymi lla C
i hemochromatoza z zajeciem serca [148-152]
W rodzinach z kardiomiopatia, w ktérych zidentyfikowano wariant wywotujacy chorobe, nalezy rozwazy¢ CMR ze
wzmocnieniem kontrastowym u czfonkdw rodziny z genotypem choroby, ale bez jej fenotypu, w celu utatwienia lla B
rozpoznania i wykrywania wczesnej choroby [10, 122, 126, 128, 129, 135-143, 145, 153-159]
W przypadkach rodzinnej kardiomiopatii bez rozpoznania genetycznego mozna rozwazy¢ CMR ze wzmocnieniem
kontrastowym u cztonkdw rodziny bez fenotypu choroby w celu ufatwienia rozpoznania i wykrywania wczesnej IIb C

choroby [10, 128]

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych
Skrot: CMR, rezonans magnetyczny serca

wych. U pacjentdw z ciezkim uposledzeniem czynnosci
nerek nowe techniki CMR i procedury mapowania,
ktdre dostarczaja wielu informacji i nie wymagaja sto-
sowania $rodka kontrastowego, sa szczegodlnie przydat-
ne, przy podejrzeniu choroby Andersona—Fabry’ego
i amyloidozy serca [115-117].

e Zasadniczo nie zaleca sie stosowania gadolinowych
srodkéw kontrastowych podczas cigzy ze wzgledu
na mozliwos¢ niepomysinych nastepstw dla ptodu
i noworodka [118].

6.7.4. Tomografia komputerowa i metody
medycyny nuklearnej

Inne metody obrazowania, w tym metody medycyny
nuklearnej i CT, sa wskazane w wybranych podgrupach
pacjentéw z kardiomiopatia [160, 161]. Wskazania oraz
stosunek korzysci do ryzyka powinny by¢ oceniane in-
dywidualnie, zawsze z uwzglednieniem kwestii ochrony
przed promieniowaniem jonizujgcym, ktére s szczegdlnie
wazne u oséb mtodych. Metody medycyny nuklearnej sa
pomocne zwtaszcza w ustaleniu etiologicznego rozpo-
znania amyloidozy serca (patrz rozdz. 7.7). PET z uzyciem
fluorodeoksyglukozy znakowanej '®F (*®F-FDG, "8F-flu-
orodeoxyglucose) jest przydatny w identyfikacji ognisk
zapalnych miesnia sercowego zwigzanych z aktywna
sarkoidoza, a potencjalnie réwniez w innych nietypowych
postaciach zapalenia miesnia sercowego [162-164]. Ne-
gatywny wynik badania nie wyklucza jednak sarkoidozy
w postaci nieaktywnej. U pacjentéw z HCM, DCMi chorobga
Andersona-Fabry’ego wykorzystuje sie PET z H,”O lub
®NH, oraz diprydamolem lub regadenosonem do oceny
dysfunkgcji naczyh mikrokrazenia, ktéra jest waznym wskaz-
nikiem predykcyjnym niekorzystnego rokowania [165].
Ta metoda nie odgrywa jednak obecnie roli w ustalaniu
rozpoznania etiologicznego (np. odréznianiu fenokopii)

i jej zastosowanie jest w znacznym stopniu ograniczone
do celéw naukowych.

Obrazowanie za pomocg CT u pacjentéw z podejrze-
niem kardiomiopatii jest wykorzystywane gtéwnie do
wykluczania CAD albo do ustalenia alternatywnego roz-
poznania (np. u 0séb zfenotypami DCM, NDLVC lub ARVC),
albo choroby wspétistniejacej, wptywajacej na objawy
i przebieg kliniczny. U dzieci i nastolatkdw angiografia CT
moze by¢ przydatna do wykluczenia wrodzonych malfor-
macji naczyniowych (np. nieprawidtowe odejscie lewej
tetnicy wiencowej od tetnicy ptucnej [ALCAPA, anomalous
left coronary artery from the pulmonary artery] lub nieprawi-
dtowy sptyw zyt ptucnych). Standardowe obrazowanie za
pomoca CT dostarcza dodatkowych informacji na temat
wspotistniejacych choréb ptuc (np. sarkoidozy), choréb
osierdzia, a takze znieksztatcen scian klatki piersiowej
wptywajacych na serce.

6.7.5. Biopsja endomiokardialna

Biopsja endomiokardialna z immunohistochemiczng ilo-
$ciowa ocena komérek zapalnych oraz identyfikacja geno-
mu wiruséw pozostaje referencyjng metoda wykrywania
zapalenia w sercu. Moze ona potwierdzi¢ rozpoznanie cho-
roby autoimmunologicznej u pacjentéw z niewyjasniong
niewydolnoscig serca i podejrzeniem olbrzymiokomorko-
wego zapalenia miesnia sercowego, eozynofilowego zapa-
lenia mie$nia sercowego, zapalenia naczyn lub sarkoidozy.
Jezeli podejrzewa sie kardiomiopatie w przebiegu choréb
spichrzeniowych lub mitochondrialnych, nalezy wykorzy-
stywac mikroskopie elektronowa. EMB powinna by¢ zare-
zerwowana dla szczegélnych sytuacji, w ktérych wyniki
tego badania moga wptynac¢ na leczenie, i wykonywana
po uwaznym rozwazeniu stosunku korzysci do ryzyka. Co
szczegdlnie wazne, EMB nie jest catkowicie pozbawiona
ryzyka i powinna by¢ wykonywana przez doswiadczone
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Fenotyp ﬁmalezisko ﬁm Klady obrazéw w CMR W
Kardiomiopatii zyKlady brac pod uwage

LGE w obrebie $ciany tylnej i bocznej
oraz koncentryczny LVH Choroba Andersona-Fabry’ego
Staby natywny sygnat na obrazach
T1-zaleznych

Rozlane LGE w warstwie podwsierdziowej
Silny natywny sygnat na obrazach
T1-zaleznych

Amyloidoza

HCM spowodowana wariantami

Ogniskowe LGE w $rodkowej czesci A —

$ciany w obszarach przerostu

Krotki czas T2* Hemochromatoza

Obraz po zapaleniu

LGE w warstwie podnasierdziowej migsnia sercowego

LGE w warstwie nasierdziowej Dystrofinopatia
w obrebie $ciany bocznej

LGE w warstwie podnasierdziowej

i w $rodkowej czesciej Sciany w obrebie
podstawnej czesci przegrody + obejmujace
$ciane dolno-boczng i punkty przyczepu RV

Sarkoidoza

Pefno$cienne LGE w obrebie koniuszka Choroba Chagasa

Warianty genu DSP
Warianty genu FLNC
Warianty genu DES

LGE w postaci piercieniowatych zmian
i/lub w warstwie podnasierdziowej

NDLVC

LGE w $rodkowej czesci $ciany Laminopatia
w obrebie przegrody

Ttuszcz i LGE (pefno$cienne zajgcie w RV
oraz podnasierdziowo i w $rodkowej czg$ci
$ciany w obrebie wolnej $ciany LV)

Warianty genow
biatek desmosomoéw

Czg$ciowe zamknigcie Swiatfa koniuszka LV EMF/hipereozynofilia
lub RV + LGE w warstwie wsierdziowej

i
s
.

Rycina 7. Przyktady charakterystyki tkanki w rezonansie magnetycznym serca, ktére powinny nasuwaé podejrzenie okreslonych etiologii,

z podziatem w zaleznosci od fenotypu kardiomiopatii

Przyktady charakterystyki tkanki w CMR, ktére powinny nasuwac podejrzenie okreslonych etiologii (kolumna 4), z podziatem w zaleznosci od
fenotypu kardiomiopatii (kolumna 1). Przedstawione obrazy CMR (kolumna 3) odpowiadaja wymienionym znaleziskom (kolumna 2)

Skréty: ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; CMR, rezonans magnetyczny serca; DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa;

DES, desmina; DSP, desmoplakina; EMF, wtdknienie endomiokardialne; FLNC, filamina C; HCM, kardiomiopatia przerostowa; LGE, pdzne
wzmochienie po podaniu gadolinu; LV, lewa komora; LVH, przerost lewej komory; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory;
RCM, kardiomiopatia restrykcyjna; RV, prawa komora
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Tabela 9. Czesto stwierdzane wyniki obrazowania réznymi metodami, ktére pociagaja za soba okreslone dziatania

Parametr/znalezisko Dziatanie

RWMA w echokardiografii lub CMR Podejrzenie wspdtistniejacej CAD, zapalenia miesnia sercowego, ARVC,
NDLVC lub sarkoidozy

Dysfunkcja skurczowa w echokardiografii lub CMR Ocena ryzyka w DCM, NDLVC i ARVC; ocena skutecznosci leczenia

Pomiar grubosci scian w echokardiografii lub CMR Rozpoznanie HCM (jezeli echokardiografia jest niekonkluzywna); stratyfikacja
ryzyka w HCM

Dysfunkcja rozkurczowa w echokardiografii Wyjasnienie objawdw; ocena skutecznosci leczenia

Wielko$¢ lewego przedsionka w echokardiografii Przewidywanie ryzyka SCD w HCM; systematyczne przesiewowe poszukiwa-

nie AF w przypadku powiekszenia lewego przedsionka
LVOTO w HCM w spoczynkowej/wysitkowej echokardiografii ~ Wyjasnienie objawdw; uzyskanie wskazdwek terapeutycznych

Nieinwazyjna ocena cisnienia w krazeniu ptucnym Wyjasnienie objawdw; uzyskanie wskazéwek terapeutycznych
Ocena charakterystyki tkanki w CMR Rozpoznanie; ocena ryzyka
Zapalenie w CMR lub "8F-FDG-PET Rozpoznanie; ocena skutecznosci leczenia w kardiomiopatiach zapalnych

Skroty: '®*F-FDG-PET, pozytonowa tomografia emisyjna z fluorodeoksyglukoza znakowana 'F; AF, migotanie przedsionkéw; CAD, choroba wiericowa; CMR, rezonans magne-
tyczny serca; DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa; HCM, kardiomiopatia przerostowa; LVOTO, zawezanie drogi odptywu lewej komory; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopa-
tia lewej komory; RWMA, odcinkowe zaburzenia kurczliwosci; SCD, nagty zgon sercowy.

Tabela zalecen 6 — Zalecenia dotyczace tomografii komputerowej i metod medycyny nuklearnej

Zalecenia Klasa® | Poziom®

Scyntygrafie ze znacznikiem kostnym (DPD/PYP/HMDP) zaleca sie u pacjentow z podejrzeniem ATTR-CA w celu uta-

twienia rozpoznania [166-168] I 8
CT serca ze wzmocnieniem kontrastowym nalezy rozwazy¢ u pacjentéw z podejrzeniem kardiomiopatii, u ktérych lia c
jako$¢ obrazowania echokardiograficznego jest niewystarczajaca, a wystepujg przeciwwskazania do CMR [169, 170]

U pacjentéw z podejrzeniem kardiomiopatii nalezy rozwazy¢ obrazowanie oparte na CT w celu wykluczenia wro-

dzonych lub nabytych zmian w tetnicach wiencowych jako przyczyny obserwowanych nieprawidfowosci miesnia lla C
sercowego [171]

8F-FDG-PET nalezy rozwazy¢ w ramach diagnostyki u pacjentéw z kardiomiopatia i podejrzeniem sarkoidozy serca lia e

(164,172, 173]

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych
Skroty: ATTR-CA, transtyretynowa amyloidoza serca; CMR, rezonans magnetyczny serca; CT, tomografia komputerowa; DPD, kwas 3,3-difosfono-1,2-propanodikarboksylowy;
'"8F-FDG-PET, pozytonowa tomografia emisyjna z fluorodeoksyglukozg znakowana '8F; HMDP, difosfonian hydroksymetylenu; PYP, pirofosforan

Tabela zalecen 7 — Zalecenie dotyczace biopsji endomiokardialnej u pacjentéw z kardiomiopatia

Zalecenie Klasa® | Poziom"
U pacjentéw z podejrzeniem kardiomiopatii nalezy rozwazy¢ EMB w celu utatwienia rozpoznania i leczenia, jezeli
wyniki innych badan sugeruja zapalenie miesnia sercowego, chorobe naciekowg lub spichrzeniowa, ktdrej nie mozna lla C
potwierdzi¢ innymi metodami [174-177]

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych
Skréty: EMB, biopsja endomiokardialna

zespoty. Rdwniez opracowanie diagnostyczne materiatu zgodnie z regutami Mendla (monogenowe), najczesciej
uzyskanego podczas biopsji powinno by¢ przeprowadzane w sposéb autosomalny dominujacy, chociaz obserwuje sie
przez patologéw majacych odpowiednie kompetencje réwniez dziedziczenie autosomalne recesywne, sprzezone

w ocenie kardiomiopatii. zchromosomem X lub mitochondrialne (w linii matczynej)

(tab. 5). Gléwne geny wigzane obecnie z ré6znymi typami
6.8. Badania i poradnictwo genetyczne kardiomiopatii wymieniono w tabeli 10. Kardiomiopatie

charakteryzuja sie znaczna niejednorodnoscia genetyczng
6.8.1. Architektura genetyczna i alleliczna, tj. wiele réznych wariantéw wielu réznych ge-
Rodzinne postaci kardiomiopatii moga by¢ dziedziczone néw moze wywotywac ten sam fenotyp. Rzadkie warianty
w rézny sposéb. W ciagu ostatnich trzech dekad identy- patogenne zwigzane z kardiomiopatiami czesto charakte-

fikacja genéw koncentrowata sie gtéwnie na wykrywaniu ryzuja sie niepetng i zalezng od wieku penetracjg, a takze
gendéw odpowiedzialnych za choroby dziedziczone  zmienngekspresja[178, 179]. Powoduje to, Ze nie u wszyst-
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Tabela 10. Przeglad genéw zwigzanych z monogenowymi kardiomiopatiami oraz ich wzgledny udziat w réznych fenotypach kardiomiopatii

Fenotyp kardiomiopatii Towarzyszacy fenotyp

I —
( o)

ABCC9 3Zespdt Cantu

ACTAT o

ACTCT ° ° [ @) °

ACTN2P ° ° °

ALPK3 °

ANKRD1 O O

BAG3 [ 3 (X o *Miopatia miofibrylarna

CACNATC o Zespét Timothy'ego

CACNB2 o

CALR3 O

CASQ2 o)

CAV3 [ & aKaweolinopatia

CDH2 @)

COX15 ®° 3Zespot Leigha

CRYAB ®° *Miopatia miofibrylarna
typu 2 (aB krystalinopatia)

CSRP3 ° o

CTF1 o

CTNNA3 @)

DES ([ 3 ° ° ° ° ‘Desminopatia

DMD o ° Postepujaca dystrofia miesniowa
sprzezona z chromosomem X

DMPK [

DsC2 (X

DSG2 o (X

DSP O [ X ] [ ] [ J

DTNA o [

EYA4 o

FHLT o Dystrofia miesniowa
Emery’ego-Dreifussa

FLNC [ o0 ° ° ° < Miopatia miofibrylarna

FHOD3 °

FXN [ & Ataksja Friedreicha

GAA [ & 2Choroba Pompego

GATA4 ()

GATADT O

GLA ° Choroba Andersona—Fabry’ego

HCN4 [

ILK o [

JPH2 [ [}

JUP ®° 2Choroba z Naksos (zespot
sercowo-skorny)

KCNQT O

KLF10 O

LAMA4 (@]

LAMP2 ([ & ‘Choroba Danona

LDB3 [ & ) ° e} *Miopatia miofibrylarna

LMNA (X ° @)

LRRC10 o

MIB1 o [

MYBPC3 (X X ) o ° @) °

MYH6 o o

MYH7 (X X J [ X J ] O [ J
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MYL2 [ X J O ] O [

MYL3 (X} o [ O [}

MYLK2 o

MYOM1 o

MYOZ2 o

MYPN o o) )

NEBL o)

NEXN o )

NKX2-5 o [

NNT [

NONO °

NPPA o

OBSCN o o °

PDLIM3 o o)

PKP2 o (X X )

PLEKHM?Z2 o

PLN® ° ° ° °

PRDM16 @) °

PRKAG2 [ 3 “Kardiomiopatia zwigzana
z wariantami PRKAG2

PSENT ¢)

PSEN2 ¢)

PTPNT1 ([ 3 Zesp6t Noonan

RAF1 [ Zespdt Noonan

RBM20 ( X ) °

RITT (3 Zespdt Noonan

RYRZ2 o ° O

SCN5A ° ° @)

SGCD o

SLC25A4 [ & 3Choroba mitochondrialna

TAZ °

TBX5 o

TBX20 o) °

TCAP o o)

TGFB3 @)

TIP1 o

TMEM43 [ [ ®°

TMEM70 [

TMPO O O

TNNCT [} [} O

TNNI3 ( X ) ° @) °

TNNI3K o

TNNT2 (X X J [ X ] [ ] O [ J

TPM1 ° ° ° @) )

TRIM63 )

TN O [ X X J [ ] O [ J

TTR ([ 3 ‘Amyloidoza transtyretynowa

VCL O [}

Na podstawie walidacji w bazie danych ClinGen [189-191a]; ooo: przyczyna bardzo czesta (>10% zbadanych przypadkéw); oo: czesta (1%-10% zbadanych przypadkéw);

o: rzadsza (<1% zbadanych przypadkoéw); niebieskie kota: definitywne/silne dane; jasnoniebieskie kota: umiarkowane dane; czarne okregi: ograniczone dane, brak zwigzku
lub odrzucone/dyskutowane dane; puste komérki tabeli: nie sklasyfikowano; szare kota: opisywano (na ogét rzadkie, sporadyczne przypadki), ale jeszcze nie sklasyfikowano/
/nie oceniono w bazie danych ClinGen. Zwiagzek moze by¢ fatwiejszy do wykazania w podgrupach z bardziej precyzyjnie zdefiniowanymi fenotypami, np. warianty genu
LMNA wykrywa sie czesciej w grupach z DCM i zaburzeniami przewodzenia. Poniewaz NDLVC jest nowg kategorig fenotypowa, nie dokonano formalnej oceny genéw pod
wzgledem zwiazku z tym fenotypem. Pozycje zaznaczone w tabeli odzwierciedlajg zwigzki wykazane dla pokrewnych kardiomiopatii, ktérych fenotypowe spektrum
obejmuje NDLVC

2Wskazuje geny zwigzane z prezentacjami w postaci zespotdw klinicznych, ktére jako jedna z cech moga obejmowac kardiomiopatie, ale nie oczekuje sig, aby kardiomio-
patia miata wystepowac jako jedyna lub pierwsza manifestacja kliniczna zespotu; "Warianty genéw ACTN2 i PLN moga manifestowac sie mieszanym fenotypem, ktéry moze
nie pasowac do klasycznych opiséw kardiomiopatii; < Wskazuje geny zwigzane z prezentacjami w postaci zespotdw klinicznych, ktére jako jedng z cech moga obejmowac
kardiomiopatie i w ktérych kardiomiopatia moze by¢ jedyng lub pierwsza manifestacjg kliniczng zespotu. Takie sytuacje okresla sie czasami mianem genokopii, np. dla genu
GLA zaznaczono definitywny zwigzek z HCM, poniewaz jego warianty wywotuja chorobe Andersona-Fabry’ego, ktéra moze manifestowac sie LVH spetniajacym kryteria
diagnostyczne HCM

Skroéty: ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa; HCM, kardiomiopatia przerostowa; LVH, przerost lewej komory;

NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory; RCM, kardiomiopatia restrykcyjna
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Rycina 8. Genetyczna architektura kardiomiopatii

Kardiomiopatia moze by¢ dziedziczona zgodnie z prawami Mendla; jest wowczas wywotana przez warianty genetyczne, ktére w populacji
ogolnej wystepuja bardzo rzadko, ale wywieraja duzy wptyw. Takie warianty moga charakteryzowac sie petng penetracja, to jest choroba
manifestuje sie u wszystkich oséb w rodzinie z danym wariantem (panel A). Poszczeg6lne warianty sa jednak czesto niewystarczajace, aby
same wywotac fenotyp choroby, i ich wptyw jest modulowany przez wspétdziedziczone modulujgce czynniki genetyczne, a takze przez
czynniki niegenetyczne (panel B). Oprécz zwiekszania penetracji choroby takie warianty modulujace wptywaja réwniez na jej ciezko$¢ (panel
B). Uwaza sie, ze do modulujacych czynnikéw genetycznych nalezg czeste warianty o matym indywidualnym wptywie, a takze warianty o po-
Srednim wptywie, ktdrych czestos¢ wystepowania w populacji oraz wielko$¢ wptywu sa posrednie miedzy wariantami rzadkimi a czestymi.

U niektérych pacjentéw wystepuje bardziej ztozona etiologia (dziedziczenie niemendlowskie/poligenowe), w ktérej do osiggniecia progu
wystapienia choroby potrzebna jest znaczna liczba niemendlowskich czynnikéw genetycznych oraz czynnikéw niegenetycznych (panel C).
U takich pacjentéw choroba typowo wystepuje sporadycznie lub stwierdza sie stabiej wyrazona agregacje choroby w rodzinie. Na rodo-
wodach zaznaczono osoby ptci meskiej (kwadraty) i zeniskiej (kota), u ktérych wystepuje choroba (czarne kwadraty i kota), jej fenotyp jest
niepetny (szare kwadraty i kota) lub nie stwierdza sie fenotypu choroby (biate kwadraty i kota). Obecnos¢ lub brak wariantu przyczynowego
zaznaczono odpowiednio znakami ,+"i,-"

Skréty: GWAS, badania asocjacji w catym genomie; MAF, czesto$¢ wystepowania rzadszego allelu

kich oséb bedacych nosicielami wariantu wywotujacego
chorobe choroba ta faktycznie wystepuje, a jezeli tak, to
obserwuje sie znaczng zmiennos¢ wieku pojawienia sie
choroby oraz jej ciezkosci. U niektérych oséb moze wiec
wystapic ciezka choroba wymagajaca przeszczepienia
serca w mtodym wieku, podczas gdy u innych choroba
nie ujawnia sie wcale lub jest jedynie mato nasilona. Ta
zmienno$¢ moze wynikac z niejednorodnosci wariantéw
wywotujacych chorobe, dodatkowego udziatu czynnikéw
niegenetycznych (klinicznych, srodowiskowych, np. nad-
cisnienie tetnicze w HCM [180] wysitek fizyczny w ARVC
[181]), a takze wspdtdziedziczenia dodatkowych czynni-
kow genetycznych, ktoére nasilaja lub zmniejszajg wptyw

wywierany na fenotyp przez gtéwny wariant genetyczny
odpowiedzialny za mendlowskie dziedziczenie choroby.
Jest to dziedzina aktywnych badan, a niedawne badania
asocjacji w obrebie catego genomu przeprowadzone
u pacjentéw z HCM dostarczyty silnych danych dotycza-
cych modulacyjnej roli czestych wariantéw genetycznych
o indywidualnie matym wptywie, ktére w sumie moduluja
efekt wariantéw odpowiedzialnych za mendlowskie dzie-
dziczenie choroby (ryc. 8) [182, 183].

Wsréd réznych kardiomiopatii odsetek przypadkéw
z pewnym rozpoznaniem genetycznym (tj. identyfikacja
prawdopodobnie przyczynowego wariantu genetycznego
odpowiedzialnego za mendlowskie dziedziczenie choroby)
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Tabela 11. Przydatnos¢ badan genetycznych w kardiomiopatiach

Dla pacjenta

ozpoznanie: u danej osoby rozpoznanie kardiomiopatii stawia sie przede wszystkim na podstawie fenotypowej definicji choroby, bez
uwzgledniania etiologii genetycznej. Badania genetyczne moga jednak by¢ pomocne w wyjasnianiu granicznych przypadkéw (np. kiedy
stwierdza sie LVH w sytuacji niewielkiego lub dobrze kontrolowanego nadcisnienia tetniczego, ale klinicysta nie jest w stanie dokonac
jednoznacznego rozréznienia miedzy wczesng HCM spowodowang wariantami gendw biatek sarkomeru a fenokopia w przebiegu nadci-
$nienia), pod warunkiem odpowiedniego poradnictwa genetycznego i zwrdcenia uwagi na to, ze znaleziska genetyczne beda pociggac za
sobg dziatania kliniczne tylko wtedy, kiedy wykryje sie wariant patogenny/prawdopodobnie patogenny. Badania genetyczne moga réwniez
pozwoli¢ na identyfikacje genokopii: innych standw uwarunkowanych genetycznie, ktére imitujg okreslong kardiomiopatie

Rokowanie: dla coraz wiekszej liczby standw rozpoznanie genetyczne moze dostarcza¢ informacji prognostycznych. Na przyktad, DCM
spowodowana wariantami genu LMNA wigze sie z niekorzystnym rokowaniem, co wymaga czestszego nadzoru i zmian progu dla decyzji
terapeutycznych, takich jak nizszy prég decyzyjny dla implantacji ICD w ramach prewencji pierwotnej

Leczenie: rozpoznanie genetyczne moze bezposrednio wptyngc na wybdr leczenia. Oprdcz decyzji dotyczacych implantacji ICD w ramach
prewengji pierwotnej, coraz wiecej metod leczenia ma wykazang warto$¢ lub jest oceniana w prébach klinicznych w leczeniu okreslonych
molekularnych podtypéw kardiomiopatii. Ponadto, wraz ze zwiekszajgcymi sie mozliwosciami manipulacji genomem, mozna oczekiwac
dalszych metod leczenia, ktérych celem bedzie zastapienie, zmiana lub usuniecie nieprawidtowych genéw badz ich transkryptéw odpowie-
dzialnych za kardiomiopatie, jezeli u danego pacjenta ustalono doktadng molekularng etiologie choroby

Poradnictwo dotyczace prokreacji: rozpoznanie genetyczne wptywa na poradnictwo i postepowanie dotyczace prokreacji u osoby doroste;

dotknietej chorobg i/lub rodzicéw dziecka dotknietego chorobg, umozliwiajac poradnictwo dotyczace sposobu dziedziczenia i ryzyka
przeniesienia choroby na przyszte dzieci, a takze otwierajac droge do modyfikacji tego ryzyka, np. poprzez diagnostyke prenatalng lub
preimplantacyjne rozpoznanie genetyczne

Dla krewnych

Kardiomiopatie charakteryzuja sie niepetna, zalezng od wieku penetracja, z duzg zmiennoscig, co powoduje, ze na podstawie oceny
klinicznej bardzo trudno jest zidentyfikowa¢ tych krewnych, u ktorych nie ma ryzyka rozwoju kardiomiopatii. Prawidtowy wynik jednora-
zowej oceny ma ograniczong wartos¢ i krewni, u ktérych podczas poczatkowej oceny nie stwierdzono kardiomiopatii, moga wymagac
dtugoterminowego prospektywnego nadzoru. Badania genetyczne mogg wyeliminowac te niepewnos¢: osobe, ktdra nie jest nosicielem
wariantu genetycznego odpowiedzialnego za chorobe w rodzinie, mozna uspokoi¢ i zwolni¢ z dalszego nadzoru, natomiast osobe bedaca

nosicielem wariantu genetycznego odpowiedzialnego za chorobe mozna $cisle obserwowac i potencjalnie wczesnie leczyc

Skroty: DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa; HCM, kardiomiopatia przerostowa; ICD, wszczepialny kardiowerter-defibrylator; LMNA, lamina A/C; LVH, przerost lewej komory

jest stosunkowo maty (np. zaledwie ok. 40% w HCM [124]
i ok. 30% w DCM [184-186]). Badania asocjacji w obrebie
catego genomu dotyczace czestych wariantéw zwigzanych
zHCM i DCM dostarczyty empirycznych danych na popar-
cie znacznego poligenicznego dziedziczenia tych kardio-
miopatii [182, 183, 187]. W odréznieniu od dziedziczenia
mendlowskiego, w ktérym pojedynczy wariant o duzym
wptywie jest gtdéwnym wyznacznikiem podatnosci na cho-
robe, ztozone dziedziczenie polega na wspétdziedziczeniu
wielu wariantéw podatnosci. Mimo iz kwestia ta nie zostata
dotychczas systematycznie zbadana, mozna oczekiwac, ze
oprocz czesto wystepujacych wariantow, ktére wywieraja
maty wptyw, do takiego ztozonego dziedziczenia przyczy-
niajg sie rowniez warianty o posrednim wptywie, ktérych
zaréwno wielkos¢ efektu, jak i czestos¢ wystepowania
jest posrednia miedzy czestymi wariantami a wariantami
odpowiedzialnymi za dziedziczenie mendlowskie [188].
Prawdopodobnie kardiomiopatie obejmuja cate spektrum
ztozonosci genetycznej, na ktérego jednym koricu znajduja
sie postacie dziedziczone mendlowsko, zalezne gtéwnie od
odziedziczenia bardzo rzadkiego wariantu genetycznego
wywierajacego duzy wptyw, natomiast na drugim koricu
tego spektrum znajduja sie postacie bardzo poligeniczne
(patrz ryc. 8). Warianty, ktore przyczyniaja sie do podat-

nosci na chorobe w warunkach ztozonego dziedziczenia,
prawdopodobnie wykazuja naktadanie z tymi, ktére
moduluja penetracje i ekspresje mendlowskich postaci
choroby [182, 183].

6.8.2. Badania genetyczne
Badania genetyczne w kierunku genéw wywotujacych
kardiomiopatie dziedziczone mendlowsko staty sie stan-
dardowym aspektem postepowania klinicznego w rodzi-
nach dotknietych choroba [3]. Badania pierwszego rzutu
powinny by¢ ukierunkowane na geny najsilniej zwigzane
ze stwierdzonym fenotypem. Jezeli poczatkowe badania
nie ujawnity przyczyny, ale podejrzenie choroby monoge-
nowej pozostaje duze, wskazane jest rozszerzone sekwen-
cjonowanie lub analiza, w zaleznosci od struktury rodziny
iinnych czynnikéw. Kiedy ustalono przyczyne genetyczng
u jednego cztonka rodziny, u innych mozna wykonywac¢
badania tylko w kierunku tego przyczynowego wariantu.
Badania genetyczne u oséb z kardiomiopatia (okre-
$lane jako badania potwierdzajace lub diagnostyczne)
sq zalecane z powodu tego, ze moga dac bezposred-
nie korzysci: 1) w celu potwierdzenia rozpoznania;
2) jezeli mogg dostarczy¢ informacji na temat rokowania;
3) jezeli moga wptynaé na wybdr leczenia; lub 4) jezeli
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moga wptyna¢ na decyzje dotyczace prokreacji. Bada-
nie genetyczne u osoby dotknietej chorobg moze by¢
wskazane nawet wtedy, gdy jest mato prawdopodobne,
aby jego wynik wptynat na postepowanie u danej oso-
by, jezeli istnieja krewni, ktérzy moga odnies¢ korzysé
z takich badan. Dotyczy to zwtaszcza krewnych, ktérzy
beda objeci dtugoterminowym nadzorem, jezeli etiolo-
gia genetyczna nie zostanie wykazana, a ktérym mozna
by tego oszczedzi¢, jedli w rodzinie postawione zostanie
rozpoznanie genetyczne [pod warunkiem, ze oni sami
nie beda nosicielami danego wariantu — przyp. ttum.]
(tab. 11). Badanie genetyczne moze by¢ réwniez pomocne
w szerszym kontekscie, nawet jezeli nie ma bezposredniej
wartosci informacyjnej w odniesieniu do postepowania
u danej osoby, na przyktad, rozpoznanie genetyczne moze
przynosi¢ korzys¢ psychologiczna u pacjenta, ktéry zmaga
sie ze zrozumieniem wiasnej choroby.

Badania genetyczne u klinicznie niedotknietego
chorobga krewnego osoby z kardiomiopatia moga by¢
wskazane niezaleznie od wieku, nawet u bardzo matych
dzieci, jezeli u osoby dotknietej choroba ustalono pewne
rozpoznanie genetyczne (badania kaskadowe, predyk-
cyjne lub w fazie przedobjawowej). Kiedy w nastepstwie
oceny genéw wykazujacych zwigzek zdanym fenotypem
u probanta zidentyfikowano wariant patogenny/praw-
dopodobnie patogenny, mozna zaoferowac kaskadowe
badania genetyczne zagrozonym krewnym pierwszego
stopnia, wtacznie z poradnictwem genetycznym przed
diagnostyka (patrz rozdz. 6.8.3). Jezeli dany krewny pierw-
szego stopnia juz zmart, nalezy réwniez rozwazy¢ ocene
bliskich krewnych zmartej osoby (tj. krewnych drugiego
stopnia probanta).

Osoby, u ktérych nie stwierdzono wariantu chorobo-
wego wystepujgcego w danej rodzinie, mozna zwykle
zwolni¢ z dalszej obserwacji klinicznej, natomiast u oséb
bedacych nosicielami wariantu zaleca sie ocene kliniczng
i zwykle dalszy nadzér. Badan kaskadowych nie zaleca
sie, jezeli u probanta zidentyfikowano wariant o niepew-
nym znaczeniu.

Sekwencjonowanie moze by¢ réwniez wskazane w celu
analizy segregacji (a nie jako badanie diagnostyczne)
w celu utatwienia interpretacji wariantu o niepewnym
znaczeniu wykrytego u osoby dotknietej choroba. Takie
badania sa zwykle ograniczone do oséb niewatpliwie
dotknietych chorobg lub tez rodzicéw probanta w celu
identyfikacji nowego wariantu chorobowego. Poradnictwo
genetyczne w takiej sytuacji powinno obejmowac jedno-
znaczne poinformowanie cztonkdw rodziny, ze nie jest to
badanie diagnostyczne, a préba wyjasnienia patogennosci
wariantu o niepewnym znaczeniu.

Nalezy wreszcie zauwazy¢, ze ocena genéw odpo-
wiedzialnych za choroby serca w poszukiwaniu wtérnych
znalezisk w sytuacji, kiedy odpowiednie dane zostaty juz
wygenerowane podczas badan genetycznych z innych
wskazan klinicznych (co okresla sie rowniez mianem opor-
tunistycznych badan przesiewowych), moze by¢ rozsadna,

jezeli znany bedzie bilans korzysci do ryzyka, a koszt be-
dzie mozliwy do zaakceptowania. Badania przesiewowe
w szerszej populacji rowniez mogtyby by¢ rozsadne, jezeli
bilans korzysci i ryzyka okaze sie korzystny. Obecnie nie
ma wystarczajacych danych, aby oceni¢ bilans korzysci
i ryzyka ani w jednej, ani w drugiej z tych sytuacji, a wiec
takie badania powinny by¢ wykonywane jedynie w ramach
prac naukowych w celu uzyskania takich danych. W takich
sytuacjach zasadnicze znaczenie ma staranne poradnictwo
genetyczne w celu petnego wyjasnienia korzyscii ryzyka.
Obecnie dostepnych jest bardzo niewiele danych, na pod-
stawie ktérych mozna by¢ oceni¢ bilans korzysci i ryzyka
i jest to wazna luka w danych z badan naukowych. W Sta-
nach Zjednoczonych Amerykanskie Kolegium Genetyki
i Genomiki Medycznej (American College of Medical Genetics
and Genomics) zalecito, aby zawsze wtedy, kiedy dokonuje
sie szerokiego sekwencjonowania klinicznego, ocenia¢
geny zwigzane z kardiomiopatia w poszukiwaniu wtor-
nych znalezisk, niezaleznie od poczatkowego wskazania
do badan genetycznych [192, 193]. W odniesieniu do tego
zalecenia nie ma obecnie uzgodnionego miedzynarodo-
wego stanowiska ekspertow.

6.8.2.1. Kardiomiopatie niedziedziczone mendlowsko
iimplikacje dla badari genetycznych

Powyzsze omoéwienie dotyczyto badan genetycznych
w celu identyfikacji monogenowych postaci kardiomio-
patii. Stwierdzenie, iz znaczna cze$¢ kardiomiopatii cha-
rakteryzuje sie bardziej ztozong architektura genetyczna,
ma wazne implikacje dla wykorzystywania badan gene-
tycznych.

Niestwierdzenie wariantu wywotujacego chorobe
monogenowg podczas konwencjonalnych badan gene-
tycznych (tj. sekwencjonowania w poszukiwaniu rzadkich
wariantéw wywotujacych duzy efekt) pozostawia trzy
mozliwosci: 1) istnieje przyczyna monogenowa, ktéra
nie zostata zidentyfikowana (tj. nie zostata wykryta lub
na podstawie obecnej wiedzy nie jest uznawana za wy-
wotujaca chorobe); 2) kardiomiopatia nie ma etiologii
genetycznej; lub 3) kardiomiopatie mozna przypisywac
wptywowi wielu wariantéw, z ktérych kazdy wywiera
mniejszy wptyw (ryc. 8). Najnowsze dane pozwalaja sa-
dzi¢, ze w przypadku wielu kardiomiopatii niewykrycie
rzadkiego wariantu wywotujacego chorobe pomimo
przeprowadzenia szczeg6towych badan wskazuje na
mate prawdopodobieristwo monogenowe;j etiologii
choroby [182, 183, 194]. To z kolei sugeruje inny sposéb
dziedziczenia, zmniejszym ryzykiem dla krewnych pierw-
szego stopnia, co oznacza, ze nadzér kliniczny moze nie
by¢ u nich wskazany, jezeli poczatkowa ocena kliniczna
jest uspokajajaca. Wykorzystanie badan genetycznych
do identyfikacji rodzin, u ktérych monogenowa etiologia
choroby jest mato prawdopodobna, jest potencjalnie
nowym zastosowaniem konwencjonalnych badan gene-
tycznych, dla ktérego gromadzone sg dane naukowe, ale
ktérego rola nie zostata jeszcze ustalona.
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Poligenowa ocena ryzyka (PRS, polygenic risk score),
czasami nazywana réwniez genomowa oceng ryzyka
(genomic risk score), to inny rodzaj badan genetycznych,
ktére w przysztosci moga znalez¢ zastosowanie w kar-
diomiopatiach. Zamiast préb identyfikacji pojedynczego
wariantu genetycznego odpowiedzialnego za chorobe
ocenia sie wiele wariantéw w catym genomie, z ktérych
kazdy jest zwigzany z matym wptywem na ryzyko choroby,
aby obliczy¢taczne ryzyko zwigzane z wieloma wariantami
[182, 183, 195-197]. Dotychczas nie wykazano wartosci
PRS w klinicznym postepowaniu w kardiomiopatiach,
a dostep do poradnictwa genetycznego bedzie jeszcze
wazniejszy, kiedy trzeba bedzie wyjasnia¢ pacjentom
i ich rodzinom zagrozenia i niepewnosci zwigzane z tego
rodzaju diagnostyka.

6.8.2.2. Raportowanie wynikéw badan genetycznych

i interpretacja znaczenia wariantow

Wiele laboratoriéw diagnostyki genetycznej wykorzystuje
wystandaryzowane schematy do interpretacji i raporto-
wania wynikéw diagnostycznych badan genetycznych
[3, 198-200]. Negatywny wynik badania genetycznego
u probanta wskazuje, ze nie znaleziono wariantu przy-
czynowego w znanym genie zwigzanym z choroba.
Niekoniecznie oznacza to, ze u pacjenta nie wystepuje
choroba genetyczna, poniewaz nasza wiedza na temat
architektury genetycznej dziedzicznych kardiomiopatii jest
obecnie ograniczona. Dalsze informacje na temat podej-
$cia do badan genetycznych, ich metod oraz interpretacji
znaczenia wariantéw mozna znalez¢ w Uzupetniajacych
danych dostepnych w internecie, w rozdziale 2, a takze
w stanowisku ekspertéw European Heart Rhythm Associa-
tion (EHRA), Heart Rhythm Society (HRS), Asia Pacific Heart
Rhythm Society (APHRS) i Latin American Heart Rhythm
Society (LAHRS) dotyczacym aktualnego stanu badan
genetycznych w chorobach serca [3].

6.8.3. Poradnictwo genetyczne

Poradnictwo genetyczne jest procesem, ktérego celem jest
wsparcie pacjentéw i ich rodzin, umozliwiajace im zrozu-
mienie i dostosowanie sie do medycznych, psychospotecz-
nych i rodzinnych nastepstw choréb genetycznych [201,

202]. Poradnictwo genetyczne powinno by¢ prowadzone
przez odpowiednio wyszkolony personel medyczny, na
przykfad doradcow genetycznych, pielegniarki wyspe-
cjalizowane w poradnictwie genetycznym lub genetykéw
klinicznych/medycznych, niezaleznie od tego, czy rozwaza
sie badania genetyczne. Poradnictwo genetyczne moze
obejmowac omowienie ryzyka dziedziczenia choroby,
edukacje dotyczacg potrzeby oceny klinicznej, wtasciwe
poradnictwo przed badaniem genetycznym i po nim,
oméwienie klasyfikacji wariantéw genetycznych, skonstru-
owanie tréjpokoleniowego rodowodu oraz wsparcie psy-
chospoteczne [203-205]. Pacjenci znowym rozpoznaniem
kardiomiopatii moga miec trudnosci zdostosowaniem sie
do zycia z balastem dziedzicznej kardiomiopatii, napotykac
na problemy zwigzane z funkcjonowaniem po implan-
tacji wszczepialnego kardiowertera-defibrylatora (ICD,
implantable cardioverter defibrillator), a takze odczuwac
traume i zatobe w przypadku wystapienia w rodzinie SCD
w mitodym wieku. Zasadnicze znaczenie ma wiec zwré-
cenie uwagi na potrzeby pacjentéw w zakresie wsparcia
psychologicznego (patrz rozdz. 6.12). Poradnictwo gene-
tyczne moze przynosi¢ korzysci pacjentom, zwiekszajac
ich wiedze, zdolnos¢ przypominania sobie informacji,
upodmiotowienie oraz satysfakcje z podejmowanych
decyzji, a takze zmniejszac ich lek [206-209].

6.8.3.1. Poradnictwo genetyczne u dzieci

Nalezy zwréci¢ uwage na pewne szczegdlne kwestie, kiedy
prowadzi sie poradnictwo genetyczne u dzieci i cztonkéw
rodzin, a takze rozwaza przesiewowga ocene kliniczna
i kaskadowe badania genetyczne [75, 210, 211] (tab. 12).
Potrzebne jest tez podejsécie ukierunkowane na pacjenta,
ktére uwzglednia doswiadczenia rodziny i wyznawane
przez nig wartosci (ryc. 9). Podstawowg zasadg pozostaje
to, ze wszelkie badania, kliniczne lub genetyczne, powinny
by¢ w najlepszym interesie dziecka i wptywac na poste-
powanie, styl zycia i/lub dalsze podejmowane badania
kliniczne [75]. Jezeli w opiece pediatrycznej zapewnia
sie odpowiednie multidyscyplinarne wsparcie, wyniki
psychospoteczne u dzieci poddawanych przesiewowym
badaniom klinicznym i kaskadowym badaniom genetycz-
nym sg takie same jak w populacji ogélnej [212].

Tabela 12. Szczegdlne kwestie wymagajace rozwazenia podczas poradnictwa u dzieci

L westa | mplage

Autonomia

Kompetencje dziecka w kwestii podejmowania decyzji dotyczacych
badan

$wiadoma zgoda

Informacje dostosowane do poziomu rozumienia dziecka

Prawo do poznania lub niepoznania wyniku badania

Rozwazy¢ zyczenia dziecka i jego rodziny

Poufnos¢

Kontekst wywiadu rodzinnego

Niepetne i zalezna od wieku penetracja

Objawy/cechy choroby mogga ujawnic sie dopiero po wielu latach

Styl zycia

Szkota, sport, zatrudnienie

Stadia zycia i przechodzenie od jednego do nastepnego stadium

Przejscie od edukacji podstawowej do ponadpodstawowej, przejscie
od opieki pediatrycznej do opieki nad osobami dorostymi
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Tolerancja
niepewnosci

Minimalizacja obcigzenia
systemu opieki zdrowotnej
W zwigzKu z niepotrzebna
przesiewowa oceng
kliniczng

Poznanie motywacii
do badan

Kaskadowe badania genetyczne u dzieci: podejscie ukierunkowane na pacjenta

Che¢ poddawania sig
okresowej przesiewowej
ocenie klinicznej

Wiek dziecka

Rodzinne do$wiadczenie
z chorobg

Stadium zycia

Analiza zmartwien
i obaw

Poradnictwo
genetyczne

]

. N Che¢ uwzglednienia dzieci
Dostep do informacji w procesie podejmowania
i zasobow decyzji po osiagnieciu
starszego wieku

Preferencje Poszanowanie
rodzicow podczas rozmowy
. Potencjalny wptyw
Wartosci - -
) ) na styl zycia, uprawianie
i poglady rodziny vl zy p

sportu, dobrostan

Kontynuacija przesiewowej
oceny klinicznej

Ryzyko rozwoju choroby

Zwolnienie z dalszej przesiewowej

oceny klinicznej

Wyeliminowanie

Kontynuacja przesiewowej
oceny Klinicznej

Ryzyko rozwoju choroby

niepotrzebnych obaw

Rycina 9. Ukierunkowane na pacjenta podejscie do kaskadowych badan genetycznych u dzieci. Czynniki, ktére nalezy rozwazy¢, kiedy
wspiera sie rodziny podczas decydowania, czy przeprowadzac¢ kaskadowe badania genetyczne u dzieci

6.8.3.2. Poradnictwo przed badaniem genetycznym

i po nim (u probanta)

Jednym z niezwykle waznych aspektéw poradnictwa
genetycznego jest to, ze powinno ono towarzyszy¢ ba-
daniom genetycznym (patrz rozdz. 6.8.2) [3]. Obejmuje to
dyskusje przed podjeciem decyzji o poddaniu sie badaniu
genetycznemu (poradnictwo przed badaniem) oraz w mo-
mencie uzyskania wynikéw tego badania (poradnictwo po
badaniu). Gtéwne kwestie, ktore nalezy poruszy¢ podczas
poradnictwa przed badaniem genetycznym i po nim,
podsumowano w tabeli 13.

6.8.3.3. Poradnictwo genetyczne dotyczqce badarn
kaskadowych

Kiedy u probanta po dokonaniu oceny odpowiednich
gendw zwigzanych z okreslonym fenotypem zidentyfiko-
wano wariant patogenny/prawdopodobnie patogenny,
mozna zaoferowa¢ kaskadowe badania genetyczne
zagrozonym krewnym pierwszego stopnia, wtgcznie z po-
radnictwem przed badaniem genetycznym (patrz rozdz.
6.8). Jezeli krewny pierwszego stopnia zmart, nalezy row-
niez rozwazy¢ ocene bliskich krewnych tej zmartej osoby
(tj. krewnych drugiego stopnia probanta).
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Tabela 13. Gtéwne kwestie do przedyskutowania w ramach porad-
nictwa przed badaniem genetycznym i po nim

Poradnictwo przed ba-  Szczegdtowy wywiad rodzinny
Edukacja genetyczna

Proces i logistyka badan genetycznych

daniem genetycznym

i zwrotnego uzyskiwania wyniku
Wyjasnienie wszystkich mozliwych wyni-

kéw badania
Implikacje dla opieki klinicznej
Implikacje dla stylu zycia, w tym

uprawiania sportu, aktywnosci fizycznej
i zatrudnienia

Implikacje dla rodziny

Ryzyko reklasyfikagji

Widrne znaleziska genetyczne
Potencjalne implikacje dla ubezpieczenia

(zaleznie od kraju)

Ocena odczud i zrozumienia ze strony
badanej osoby

Wsparcie psychospoteczne
Powtdrzenie gtéwnych kwestii z sesji

Poradnictwo po bada-
niu genetycznym przed badaniem
Ujawnienie wyniku

Konkretne (wynikajgce z danego wyniku

badania) implikacje dla opieki klinicznej
Konkretne (wynikajace z danego wyniku
badania) implikacje dla rodziny oraz jak
przekazac to cztonkom rodziny

Ryzyko reklasyfikacji, plan rozstrzygnie-

cia niejasnego statusu wariantu, jezeli
dotyczy

Ocena odczu¢ i zrozumienia ze strony
badanej osoby

Przekazanie szczegotowych informacji

na temat dostepu do poradnictwa gene-
tycznego dla cztonkdw rodziny
U 0s6b z rozpoznaniem genetycznym

przekazanie informacji na temat mozli-
wosci badan genetycznych w zwigzku
z prokreacja

Wsparcie psychospoteczne

Zmodyfikowane na podstawie Ingles i wsp. [213]

Zasadnicze znaczenie dla kaskadowych badan gene-
tycznych ma wiasciwa ocena stopnia patogennosci danego
wariantu. Niewtasciwe wykorzystywanie badan gene-
tycznych w rodzinie wigze sie z potencjatem wywofania
niepotrzebnych zmartwien i obaw, a takze potencjalnymi
szkodami zwigzanymi z btedng interpretacja znaczenia wa-
riantéw genetycznych. Warianty powinny w zwigzku z tym
by¢ klasyfikowane przez wyspecjalizowany multidyscy-
plinarny zesp6t genetyczno-kardiologiczny, posiadajacy
odpowiednie kompetencje w tej dziedzinie. Niezwykle
wazna jest systematyczna reklasyfikacja zidentyfikowa-
nych wariantéw i przekazywanie tych informacji rodzinom.

Przekazywanie informacji na temat znaczenia badan kli-
nicznych i genetycznych u zagrozonych krewnych typowo
opiera sie na zrozumieniu tych informacji przez probanta
i przekazaniu ich przez niego odpowiednim krewnym.
Do czestych przeszkdd w tej komunikacji moga nalezeé
zte relacje rodzinne, poczucie winy zwigzane z przekaza-
niem wariantu chorobowego dzieciom, czynniki psycho-
spoteczne, w tym dystres, oraz niezrozumienie wyniku
badania [214, 215]. Pacjent czesto przekazuje informacje
genetyczne krewnym w sposéb selektywny, oceniajacich
zdolnos¢ rozumienia tych informacji i radzenia sobie z nimi,
ich stadium zycia, a takze ich status ryzyka [216]. Stabe
rozumienie informacji zdrowotnych jest wazng przeszkoda
utrudniajaca efektywne przekazywanie krewnym informa-
¢ji na temat ryzyka genetycznego, co podkresla potrzebe
odpowiednio ukierunkowanych zasobéw i mechanizméw
wsparcia [217].

6.8.3.4. Rozpoznanie genetyczne w okresie prenatalnym
lub przedimplantacyjnym

Badania genetyczne w okresie prenatalnym lub prze-
dimplantacyjnym mozna sugerowac rodzicom, ktérzy
mieli wczesdniej dziecko dotkniete dziedziczng kardio-
miopatig spowodowang jednym lub wieloma wariantami
patogennymi, a takze parom, w ktérych jeden lub oboje
partnerdw sg nosicielamiznanego wariantu patogennego
(rodzinnego). Podejmujac decyzje o przeprowadzeniu
badan genetycznych w okresie prenatalnym lub prze-
dimplantacyjnym, nalezy wzig¢ pod uwage cate spektrum
aspektéw zwigzanych z chorobg i rodzicem, w tym kwestie
kulturowe, religijne, prawne oraz kwestie dostepnosci
[218]. Mozliwosci diagnostyki genetycznej w okresie
prenatalnym lub przedimplantacyjnym powinny zosta¢
omowione w odpowiednim momencie w ramach procesu
poradnictwa genetycznego. Jezeli wykonuje sie badania
w okresie prenatalnym, nalezy to zrobi¢ w na tyle wcze-
snym okresie cigzy, aby pozostawi¢ pacjentce mozliwos¢
decyzji odnosnie do kontynuacji cigzy, lub tez odpowied-
niej koordynacji opieki podczas cigzy, porodu i w okresie
noworodkowym [219].

Mozliwosci diagnostyki genetycznej w okresie prena-
talnym lub przedimplantacyjnym podsumowano w ta-
beli 14. Wiekszo$¢ mozliwosci diagnostycznych dotyczy
rozwinietej cigzy, z wyjatkiem rozpoznania genetycznego
przed implantacja, ktére umozliwia selektywna implan-
tacje zarodkéw niedotknietych defektem genetycznym.

6.9. Podejscie diagnostyczne do pacjentow
pediatrycznych

Tradycyjnie kardiomiopatie u dzieci uwazano za jednostki
odrebne od kardiomiopatii wystepujacych u nastolatkéw
i 0s6b dorostych, rézniace sie etiologig, historig naturalng
i postepowaniem. Mimo iz s3 one znacznie rzadsze niz
u 0s6b dorostych, wspétczesne dane wskazujg, ze po upty-
wie pierwszego roku zycia kardiomiopatie w populacji pe-
diatrycznej stanowia w wiekszosci przypadkéw czes¢ tego
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Tabela 14. Mozliwosci diagnostyki prenatalnej i przedimplantacyj-
nej oraz ich implikacje

Biopsja kosmowki * Pobranie prébki tozyska przez szyjke
macicy lub powtoki brzuszne w wieku
cigzowym 10-14 tygodni. Czestos¢ utraty
ptodu w zwiagzku z zabiegiem wynosi
okoto 0,2% [220]

* Badanie wykonywane we wczesnym

wieku cigzowym; krétki czas uzyskania
wyniku
Amniopunkcja * Bezposrednie pobranie prébki ptynu

owodniowego po uptywie 15 tygodni
cigzy. Czesto$¢ utraty ptodu wynosi okoto

0,1% [220]
Nieinwazyjne bada- * Wykonywane dla choréb jednogenowych
nie prenatalne * Bezkomorkowe DNA ptodu izolowane

z prébki osocza matki
¢ Oferowane we wczesnym okresie cigzy

(w przyblizeniu 9. tydzien cigzy); ryzyko
poronienia nie jest zwiekszone
* Metoda nie jest powszechnie dostepna
(wcigz gtownie w fazie rozwojowej)
Przedimplantacyj- * Zabieg IVF z czestoscig powodzenia prze-

ne rozpoznanie niesienia zarodka, tj. skutecznego uzy-

genetyczne skania cigzy, wynoszacg 25-30%, chociaz
zalezy to od wieku i ptodnosci matki,

a nastepnie biopsja i badanie genetyczne
pojedynczej komorki zarodka

Zagrozenia dla matki i potomstwa

zwigzane z IVF, takie jak cigza mnoga,
urodzenie przedwczesne i mafa masa
urodzeniowa, a takze wptyw na zdrowie
emocjonalne pacjentek poddajacych sie
temu zabiegowi

Dostepnos¢ i metody rdznig sie miedzy

krajami

Skrot: IVF, zaptodnienie in vitro

samego spektrum chorobowego co u nastolatkéw i oséb
dorostych [245]. Ze wzgledu na rzadkos¢ ich wystepowania
dane dotyczace postepowania klinicznego i rokowania
sg bardziej ograniczone niz u oséb dorostych, ale dane
z duzych populacji lub miedzynarodowych konsorcjéw
dostarczyty waznych informacji na temat poczatkowego
obrazu klinicznego, historii naturalnej oraz rokowania
w kardiomiopatiach u dzieci [245]. Kardiomiopatie wy-
stepujace w populacji pediatrycznej czesto reprezentuja
dwa skrajne konce spektrum choréb migsnia sercowego:
1) ciezka chorobe o wczesnym poczatku, z szybka progresja
i ztym rokowaniem, podobnie jak w wiekszosci ciezkich
przypadkéw u oséb dorostych; lub 2) wczesng fenotypo-
wa ekspresje fenotypow kardiomiopatii dorostych, coraz
czesciej wykrywana w nastepstwie badan przesiewowych

rodzin. Z tego powodu grupa robocza podkresla zasade
traktowania poszczegdlnych kardiomiopatii we wszystkich
grupach wiekowych jako pojedynczych jednostek choro-
bowych, a zalecenia sformutowane w niniejszych wytycz-
nych odnosza sie zaréwno do populacji pediatrycznej, jak
i populacji dorostej, chociaz nalezy przyzna¢, ze u dzieci
dane naukowe dla wielu z tych zalecen s3 istotnie bardziej
ograniczone. Jezeli wystepuja réznice zalezne od wieku,
zostaty one odpowiednio podkreslone.

Ogdlne podejscie do kardiomiopatii w populacjach
pediatrycznej i dorostej opiera sie na wieku pacjenta
w momencie ujawnienia sie choroby, poczatkowym ob-
razie klinicznym oraz fenotypie sercowym i ukladowym
[246]. Jezeli podejrzewa sie zespdt kliniczny lub choro-
be metaboliczng, zaleca sie systematyczne podejscie
z uwzglednieniem wieku w momencie ujawnienia sie
choroby, pokrewienstwa rodzicéw i wywiadu rodzinnego,
zajecia sercaiinnych narzadéw, obrazu EKG oraz wynikéw
badan obrazowych i laboratoryjnych w celu zdefiniowania
fenotypu, okreslenia etiologii oraz ustalenia indywidual-
nego postepowania [247]. Podobnie jak u 0oséb dorostych,
poczatkowy obraz kliniczny moze by¢ rézny, od braku
objawoéw do SCD jako pierwszego i jedynego objawu [35,
81, 248, 249].

6.9.1. Kardiomiopatia ujawniajaca sie w okresie
niemowlecym lub wczesnym dziecinstwie

Dla odréznienia, etiologia, historia naturalna i rokowanie
w kardiomiopatiach ujawniajacych sie w wieku niemow-
lecym (<1. roku zycia) moga znacznie réznic sie w poréw-
naniu z kardiomiopatiami obserwowanymi u starszych
dzieci, nastolatkéw i os6b dorostych. Gtéwnymi wyznacz-
nikami postepowania w kardiomiopatiach ujawniajacych
sie w okresie niemowlecym lub wczesnym dziecifstwie sg
poczatkowy obraz kliniczny, fenotyp sercowy i etiologia
[2]. Kardiomiopatie o klinicznie ciezkim poczatku ujaw-
niajace sie w okresie niemowlecym sg zazwyczaj leczone
w oddziatach intensywnej lub pétintensywnej opieki przez
neonatologéw i kardiologéw dziecigecych, a gtéwnymi
problemami sg niewydolnos$¢ oddechowa i/lub kwasica
metaboliczna, oraz/lub hipoglikemia, oraz/lub hipotensja
[247, 250-252]. Zasadnicze znaczenie dla whasciwych de-
cyzji terapeutycznych w przypadku wystepowania odwra-
calnych lub swoistych choréb (ryc. 10) ma wszechstronna
ocena kliniczna, z uwzglednieniem fenotypu zaréwno
serca, jak i innych uktadéw i narzadéw (pokrewienstwo
rodzicéw; dysmorfie i wady szkieletu; niedorozwéj umy-
stowy; zmniejszone napiecie i ostabienie miesni; hipogli-
kemia z kwasicg metaboliczng lub bez niej; zwiekszona
aktywnos¢ CKitransaminaz; obecnos¢ ketonow i kwaséw
organicznych w moczu, profil acylokarnityn i wolnych
kwasoéw ttuszczowych; metabolizm wapnia i witaminy
D) oraz zaangazowaniem multidyscyplinarnego zespotu
(genetyk oraz eksperci w chorobach metabolicznych
i neurologicznych).
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Tabela zalecen 8 — Zalecenia dotyczace poradnictwa i badan genetycznych w kardiomiopatiach

Zalecenia m Poziom"

Poradnictwo genetyczne

Poradnictwo genetyczne, prowadzone przez odpowiednio wyszkolony personel medyczny i obejmujace edukacje
genetyczng w celu umozliwienia podejmowania Swiadomych decyzji oraz wsparcie psychospoteczne, jest zalecane
u rodzin z dziedziczng lub podejrzewang dziedziczng kardiomiopatia niezaleznie od tego, czy rozwaza sie badania

genetyczne [204, 206, 208, 209, 221-224]

Zaleca sie, aby badania genetyczne w kierunku kardiomiopatii byty wykonywane w warunkach dostepu do multi-
dyscyplinarnego zespotu, w tym ekspertow w dziedzinie metodologii badan genetycznych, interpretacji wariantow
genetycznych oraz klinicznego wykorzystywania badan genetycznych, typowo w ramach wyspecjalizowanego
osrodka diagnostyki i leczenia kardiomiopatii lub sieci zapewniajgcej dostep do takich kompetencji [222, 224-226]

U wszystkich oséb poddawanych badaniom genetycznym w kierunku kardiomiopatii zaleca sie poradnictwo gene-

tyczne przed badaniem genetycznym i po nim [204, 208, 227-236]

Jezeli rodzina decyduije sie na diagnostyke prenatalna, zaleca sie, aby przeprowadzac jg we wczesnym okresie
cigzy, aby mozliwe byty decyzje dotyczace kontynuacji cigzy lub koordynacji opieki podczas cigzy

U wszystkich rodzin z rozpoznaniem genetycznym nalezy rozwazy¢ przedyskutowanie mozliwosci badan genetycz-

Probanci

w ktdrych umozliwia to postawienie rozpoznania, ocene rokowania, stratyfikacje terapeutyczna lub podjecie
decyzji dotyczacych prokreacji pacjenta, a takze kiedy umozliwi to kaskadowg ocene genetyczng krewnych, ktorych
w przeciwnym razie trzeba by obja¢ dtugoterminowym nadzorem [227-231, 237, 238]

nych w zwigzku z prokreacja, przeprowadzone przez odpowiednio wyszkolony personel medyczny

Badania genetyczne zaleca sie u pacjentéw spefniajacych kryteria diagnostyczne kardiomiopatii w przypadkach,

lla C

Badania genetyczne zaleca sie u osoby zmartej, u ktérej w badaniu posmiertnym stwierdzono kardiomiopatie,
jezeli rozpoznanie genetyczne utatwi postepowanie u zyjacych krewnych [239-243]

Badania genetyczne mozna rozwazac u pacjentdw spetniajacych kryteria diagnostyczne kardiomiopatii w przypad-

kach, w ktorych przyniesie to pacjentowi korzy$¢ netto, z uwzglednieniem wptywu psychologicznego i preferengji

. o : . . Ib C
pacjenta, nawet jezeli nie umozliwi to postawienia rozpoznania, oceny rokowania, stratyfikacji terapeutycznej ani
kaskadowej przesiewowej oceny genetycznej krewnych
Badania genetyczne u pacjentédw z granicznym fenotypem, niespetniajacym kryteriéw diagnostycznych kardiomio- b .

patii, mozna rozwazac tylko po szczegétowej ocenie przez specjalistyczny zespot

Cztonkowie rodziny

krewnym z grupy ryzyka, jezeli postawiono pewne rozpoznanie genetyczne (tj. wykryto wariant patogenny/praw-
dopodobnie patogenny) u osoby z kardiomiopatia w danej rodzinie (poczawszy od krewnych pierwszego stopnia,
jezeli s dostepni, a nastepnie kaskadowo dalszych krewnych) [204, 227-232]

Zaleca sie, aby oferowac kaskadowe badania genetyczne, z poradnictwem przed badaniem i po nim, dorostym

Kaskadowe badania genetyczne, z poradnictwem przed badaniem i po nim, nalezy rozwazy¢ u niepetnoletnich
krewnych z grupy ryzyka, jezeli postawiono pewne rozpoznanie genetyczne (tj. wykryto wariant patogenny/praw-

dopodobnie patogenny) u osoby z kardiomiopatia w danej rodzinie (poczawszy od krewnych pierwszego stopnia,

lla B

jezeli s dostepni, a nastepnie kaskadowo dalszych krewnych), biorgc pod uwage typ kardiomiopatii rozpoznanej
w rodzinie, oczekiwany wiek w momencie ujawnienia sie choroby, poczatkowy obraz kliniczny w rodzinie, a takze

konsekwencje kliniczne/prawne [233-236, 244]

Badania w celu wykrycia obecnosci rodzinnego wariantu o niepewnej istotnosci, typowo u rodzicéw i/lub krew-

nych dotknietych chorobg, w celu okredlenia, czy wariant segreguje z fenotypem kardiomiopatii, nalezy rozwazac, lla C

jezeli moze to pozwoli¢ na jednoznaczng interpretacje istotnosci wariantu

Nie zaleca sie diagnostycznych badan genetycznych u krewnego pacjenta z kardiomiopatia, u ktérego nie stwier-

dza sie fenotypu choroby, jezeli w rodzinie nie postawiono pewnego rozpoznania genetycznego (tj. nie wykryto C

wariantu patogennego/prawdopodobnie patogennego)

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych

U niemowlat z HCM, po wykluczeniu odwracalnych
przyczyn (cukrzyca u matki [253], zesp6t przetoczenia
krwi miedzy ptodami, stosowanie glikokortykosteroidéw
[254, 255]), nalezy oceni¢ charakter przerostu (asyme-
tryczny, koncentryczny, obukomorowy), a takze obecnos¢
LVOTO, dysfunkgji rozkurczowej i/lub skurczowej [1, 256]
oraz zajecia RV. Chorobe biatek sarkomeréw o wczesnym

poczatku (w tym warianty podwoéjne/ztozone) nalezy wy-
kluczy¢ nawet w przypadku niewystepowania HCM i SCD
w wywiadzie rodzinnym; u tych niemowlat wystepuja
objawy ciezkiej niewydolnosci serca, a przezycie powyzej
pierwszego roku zdarza sie rzadko [257]. Dla odmiany,
u niemowlat z heterozygotyczna chorobg biatek sarko-
meréw poczatkowy obraz kliniczny niewydolnosci serca
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ukfadowy
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@ How Osfabiene
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niepefosprawno$¢
@ Rem intelektualna

Podejscie kliniczne do kardiomiopatii w niemowlectwie i dziecinstwie

~ Choroby

Rycina 10. Podejscie kliniczne do kardiomiopatii w niemowlectwie i dziecinstwie

2Patrz tab. 5; PPatrz tab. 7

Skréty: AIAT, aminotransferaza alaninowa; ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; AspAT, aminotransferaza asparaginianowa;
CHD, wrodzona wada serca; DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa; EKG, elektrokardiogram; GSD, choroba spichrzania glikogenu (glikogeno-
za); HCM, kardiomiopatia przerostowa; LSD, lizosomalna choroba spichrzeniowa; LVH, przerost lewej komory; MYH7, polipeptyd 7 faricucha
ciezkiego miozyny; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory; NSML, zesp6t Noonan z mnogimi plamami soczewicowatymi;

RCM, kardiomiopatia restrykcyjna

jest rzadki w poréwnaniu z zespotami malformacyjnymi
lub chorobami metabolicznymi, w ktérych przezywalnosé
pierwszego roku wynosi odpowiednio <90% oraz <70%
[248, 258, 259]. U niemowlat zHCM w przypadku obecnosci
obukomorowego zawezenia drogi odptywu i =1 wskaznika
zespotu nerwowo-sercowo-twarzowo-skérnego (dysmor-
fizm, nieprawidtowosci skéry, wady szkieletu itd.) nalezy
silnie podejrzewac¢ RASopatie [260-263]. Ciezkie LVOTO
w HCM zwigzanej z RASopatia czesto wymaga stosowania
beta-adrenolitykéw w duzych dawkach, a w niektérych
przypadkach rozwazenia czesciowej resekcji przegro-
dy miedzykomorowej [264-267]. U niemowlat z HCM

a4

i przerostem obu komor, czesto z obrazem klinicznym
objawéw niewydolnosci serca i dysfunkgji skurczowej,
oraz =1 wskaznikiem choroby metabolicznej (zmniejszone
napiecie miesni, zwiekszona aktywnos¢ CK i transaminaz,
pokrewienstwo rodzicow lub dziedziczenie choroby w linii
matczynej) konieczne jest wykluczenie wrodzonych bte-
déw metabolizmu, w tym glikogenozy typu Il (choroba
Pompego), defektéw utleniania kwaséw ttuszczowych
i choréb mitochondrialnych [268-272]. Wykazano, ze
u niemowlat z chorobg Pompego enzymatyczna terapia
zastepcza (ERT, enzyme replacement therapy) powoduje
odwroécenie LVH [269, 273-275].
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U niemowlat z DCM nalezy wykluczy¢ odwracalne
przyczyny (tj. hipokalcemiczng krzywice zalezng od wita-
miny D) i CHD (koarktacja aorty i ALCAPA, wymagajace na-
tychmiastowego leczenia chirurgicznego) [249, 276, 277].
Nalezy réwniez wykluczy¢ wirusowe zapalenie migsnia
sercowego na podstawie badan nieinwazyjnych (labora-
toryjnych) i w wybranych przypadkach inwazyjnych (EMB)
[278,279]. U pacjentdéw ze zmniejszonym napieciem miesni
i zwiekszong aktywnoscig CK nalezy wykluczy¢ choroby
nerwowo-miesniowe (kardiomiopatie zwigzane z mu-
tacjami gendéw dystrofiny lub sarkoglikanu) i konieczne
jest multidyscyplinarne podejscie z udziatem neurologa
i ekspertéw w chorobach metabolicznych [280-282]. Jezeli
fenotyp DCM wigze sie znadmiernym beleczkowaniem LV,
nalezy rozwazy¢ inne choroby mitochondrialne/metabo-
liczne, w tym zesp6t Bartha [283-285].

Izolowana RCM jest rzadka u niemowlat, natomiast cze-
$ciej spotyka sie mieszany fenotyp RCM/HCM. Przypadki
rodzinne sa czeste, zwtaszcza u pacjentéw z fenotypem
RCM/HCM [286-289]. Niezaleznie od fenotypu, choroby te
wigzg sie zasadniczo ze ztym rokowaniem, chociaz w feno-
typie RCM/HCM przezywalno$¢ bez przeszczepienia serca
jest istotnie wieksza niz w izolowanej RCM [286].

Fenotypy ARVC i nierozstrzeniowej kardiomiopatii LV
sq bardzo rzadkie u niemowlat i najczesciej s to postacie
dziedziczone w sposéb autosomalny recesywny, zwigzane
z objawami skérnymi (np. choroba z Naksos i zespé6t Carva-
jala) [290-292], chociaz moze to odzwierciedlac brak syste-
matycznych przesiewowych badan klinicznych w kierunku
tych choréb we wczesnym okresie dzieciecym. Najnowsze
dane wskazuja, ze u okoto 15% pacjentéw z ARVC choroba
ujawnia sie w dziecinstwie, a u pediatrycznych pacjentéw
z ARVC czesciej wystepuje ciezki fenotyp, a ryzyko SCD jest
wieksze [293]. Coraz czesciej identyfikuje sie dziecizfeno-
typami ARVC i NDLVC, u ktérych poczatkowa prezentacja
kliniczna jest ostre zapalenie miesnia sercowego [294-297].

6.10. Ogodlne zasady postepowania u pacjentow
zkardiomiopatiq

6.10.1. Ocena objawow

Niektére osoby z kardiomiopatia i niewielkimi niepra-
widtowosciami strukturalnymi pozostaja bezobjawowe,
a dtugosc ich zycia jest prawidtowa, natomiast u innych
moga wystapi¢ objawy, czesto po wielu latach od wysta-
pienia cech choroby w EKG lub badaniach obrazowych.
U niemowlat do objawéw podmiotowych i przedmioto-
wych niewydolnosci serca nalezg tachypnoe, problemy
z karmieniem, nadmierna potliwos¢ i brak odpowied-
niego przyrostu masy ciata. Starsze dzieci, nastolatki
i osoby doroste uskarzajg sie na meczliwos¢ i dusznos¢,
a takze bdl w klatce piersiowej, kofatania serca i omdle-
nia. Poniewaz klasyfikacja niewydolnosci serca wediug
Nowojorskiego Towarzystwa Kardiologicznego (NYHA,
New York Heart Association) nie odnosi sie do dzieci w wie-
ku <5 lat, dla tej grupy wiekowej przyjeto klasyfikacje

Rossa, ale nie dokonano jej walidacji wzgledem rokowa-
nia [298]. Echokardiografia dwuwymiarowa i dopplerow-
ska, spoczynkowe EKG, ambulatoryjne monitorowanie EKG
oraz proba wysitkowa zwykle wystarczaja do ustalenia
najbardziej prawdopodobnej przyczyny objawéw. Do-
datkowe badania (np. angio-CT tetnic wiencowych lub
koronarografia, spiroergometryczna préba wysitkowa
[CPET, cardio-pulmonary exercise testing], badanie elektro-
fizjologiczne, implantacja rejestratora petlowego) nalezy
rozwazy¢ w celu oceny takich objawodw, jak boél w klatce
piersiowej, omdlenie i kotatanie serca, zgodnie z przyjeta
praktyka kliniczng i wytycznymi [1, 4, 69, 299-301]. Cew-
nikowanie serca w celu oceny czynnosci prawej i lewej
potowy serca oraz oporu w tetnicach ptucnych oraz CPET
z jednoczesnymi pomiarami gazéw oddechowych nie s
standardowymi elementami diagnostyki, ale pozostaja
zalecane u pacjentéw z nasilonymi objawami oraz skur-
czowg i/lub rozkurczowa dysfunkcja LV, jezeli pozostaja
niejasnosci dotyczace warunkéw napetniania serca, a takze
u pacjentdéw, u ktérych rozwaza sie przeszczepienie serca
lub mechaniczne wspomaganie krazenia (MCS, mechanical
circulatory support) [69].

6.10.2. Postepowanie w niewydolnosci serca
Postepowanie w niewydolnosci serca opisano w wytycz-
nych ESCz 2021 roku dotyczacych rozpoznawaniaileczenia
ostrej i przewlektej niewydolnosci serca [69]. Zalecenia
zawarte w tych wytycznych sg zasadniczo niezalezne od
etiologii niewydolnosci serca i obejmuja leczenie zacho-
wawcze, leczenie za pomoca wszczepianych urzadzen do
elektroterapii oraz stosowanie urzadzern do wspomagania
czynnosci LV (LVAD, LV assist device)/przeszczepienie ser-
ca. W zwiazku z tym zalecenia dotyczace leczenia nalezy
traktowac jako majace charakter ogélny, a nie odnoszace
sie swoiscie do réznych postaci kardiomiopatii. Leczenie
zachowawcze HFrEF oparte na prébach klinicznych z ran-
domizacja i grupg kontrolng (RCT, randomized controlled
trial) przeprowadzonych w duzych kohortach, w tym za
pomocy inhibitorow enzymu konwertujacego angio-
tensyne (ACEIl, angiotensin-converting enzyme inhibitor),
antagonistéw receptora angiotensynowego i inhibitoréw
neprilizyny (ARNI, angiotensin receptor neprilysin inhibitor),
beta-adrenolitykdw, antagonistéw receptora mineralokor-
tykoidowego (MRA, mineralocorticoid receptor antagonist)
oraz inhibitoréw kotransportera sodowo-glukozowego
typu 2 (SGLT-2, sodium-glucose co-transporter 2), odnosi
sie w wiekszosci réwniez do genetycznie uwarunkowanej
DCM, NDLVC oraz innych fenotypéw zwigzanych z dys-
funkcjg LV (np. schytkowa HCM, RCM i ARVC). Wskazania
do terapii resynchronizujacej (CRT, cardiac resynchroni-
zation therapy) i przeszczepienia serca réwniez odnosza
sie zasadniczo do tych pacjentéw. Zalecenia dotyczace
postepowania w HFpEF odnosza sie w wiekszosci do HCM
bez zawezania drogi odptywu, RCM i amyloidozy serca.
W roku 2023 opublikowano uaktualnienie wytycznych ESC
dotyczacych niewydolnosci serca [69a].
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Indywidualna odpowiedz na leczenie niewydolnosci
serca moze nie by¢ taka sama w przypadku réznych okre-
slonych przyczyn genetycznych, co wykazano w kilku
badaniach obserwacyjnych [302, 303]. Dalsze rozwazania
dotyczace postepowania w szczegélnych podtypach
kardiomiopatii u os6b dorostych i dzieci oraz szczegdl-
nych sytuacjach, takich jak cigza i rzadkie metaboliczne
genokopie, ktére ulega szybkim zmianom [304], zostaty
przedstawione w czesciach poswieconych poszczegdlnym
kardiomiopatiom (patrz rozdz. 7.6 i 8.2.2).

Na szczegdlng uwage zastuguje leczenie niewydolno-
$ci sercaw amyloidozie sercai niektérych postaciach RCM.
Zasadnicze znaczenie ma kontrola bilansu ptynéw i utrzy-
mywanie prawidtowej objetosci wewnatrznaczyniowe;j.
Jezeli wystepuja objawy niewydolnosci serca, nalezy po-
dawac diuretyki petlowe, chociaz hipotensja ortostatyczna
moze by¢ przyczyng ich nietolerancji, a nadmierna utrata
ptynéw moze nasila¢ objawy spowodowane restrykcja
(np. w HCM lub amyloidozie). Rola beta-adrenolitykéw,
ACEI, antagonistow receptora angiotensynowego (ARB,
angiotensin receptor blocker) oraz ARNI w leczeniu tych
pacjentéw nie zostata okreslona i leki te moga nie by¢
dobrze tolerowane z powodu hipotens;ji [305]. Co wiecej,
przerwanie podawania tych lekéw czesto prowadzi do
poprawy objawowej i nalezy je rozwazyc.

Niewydolnos¢ serca z LVEF >40%-50% u pacjentdw,
u ktérych nastagpita poprawa LVEF, a wczesniej stwier-
dzano HFrEF lub HFmrEF [306], nie zostata oddzielnie
uwzgledniona w wytycznych ESC z 2021 roku dotyczacych
rozpoznawaniaileczenia ostreji przewlektej niewydolnosci
serca, ale jest szczegélnie wazna kategorig w przypadku
genetycznie uwarunkowanej DCM, poniewaz u znacz-
nego odsetka pacjentéw z HFrEF lub HFmrEF w trakcie
leczenia zachowawczego zalecanego w wytycznych
nastapi poprawa LVEF [69]. Pacjenci i lekarze maja wiec
dylemat, czy kontynuowac farmakoterapie bezterminowo,
czy w ktéryms$ momencie jg przerywad. Badanie Therapy
withdrawal in REcovered Dilated cardiomyopathy-Heart
Failure (TRED-HF) byto jedyna RCT, w ktérej oceniano, czy
odstawianie leczenia zachowawczego zalecanego w wy-
tycznych jest bezpieczne. W tym badaniu stwierdzono
nawrét dysfunkgji LV lub niewydolnosci serca u znacznego
odsetka pacjentéw, a wiec obecnie przestrzega sie przed
odstawianiem leczenia [307].

6.10.2.1. Leczenie w celu zapobiegania niewydolnosci
serca u bezobjawowych nosicieli/oséb z wczesnq
ekspresjq choroby

Leczenie niewydolnosci serca powinno by¢ zgodne
z wytycznymi ESC z 2021 roku dotyczacymi diagnostyki
i leczenia ostrej i przewlektej niewydolnosci serca. Dotyczy
to HFrEF, HFmrEF i HFpEF u pacjentéw z kardiomiopatig
i objawami niewydolnosci serca [69, 69a]. Dostepnych jest
natomiast niewiele danych naukowych, na ktérych mozna
opiera¢ zalecenia dotyczace leczenia bezobjawowej dys-

funkgji LV, co stwarza problem w przypadku genetycznie
uwarunkowanych kardiomiopatii, w ktérych znaczna cze$¢
pacjentéw jest mtoda i nie ma objawdéw badz wystepuja
u nich jedynie niewielkie objawy, a ponadto w kaskado-
wych badaniach przesiewowych czesto identyfikuje sie
bezobjawowych pacjentéw. Poniewaz wykazano, ze leki
stosowane w leczeniu niewydolnosci serca wptywaja na
przebudowe LV u bezobjawowych pacjentéw z dysfunkcja
LV, leczenie pierwszego rzutu stosowane w niewydolnosci
serca mozna rozwazac u pacjentdw z wczesnymi postacia-
mi DCM/NDLVC w celu zapobiegania progresji rozstrzeni
i dysfunkgcji LV (np. ACEI, ARB, beta-adrenolityki i MRA,
zalecenie klasy Ilb, poziom wiarygodnosci danych C).
Oznaczenia biomarkeréw mogga utatwic identyfikacje
pacjentow w fazie przedobjawowej, ktérzy moga odniesc
korzys¢ z wczesnej blokady neurohormonalnej [308].
Przydatnos¢ lekéw stosowanych w leczeniu niewydolnosci
serca w zapobieganiu progresji do jawnej choroby u nosi-
cieli wariantéw genetycznych wywotujagcych DCM/NDLVC
jest obecnie nieustalona. Trwa préba kliniczna kontrolo-
wana placebo (badanie EARLY-Gene), w ktdrej ocenia sie
przydatnos¢ kandesartanu pod wzgledem zapobiegania
dysfunkgcji/rozstrzeni LV w tej sytuacji klinicznej (nr badania
w rejestrze EudraCT: 2021-004577-30).

Decyzje dotyczace postepowania u innych bezobja-
wowych pacjentéw z rozpoznaniem HCM, ARVC lub RCM
nalezy podejmowac indywidualnie, poniewaz nie wykaza-
no, aby leki wptywaty na ekspresje tych choréb.

Nie ma danych przemawiajacych za stosowaniem
obecnie wykorzystywanych srodkéw farmakologicznych
w celu zapobiegania rozwojowi choroby u niewykazu-
jacych cech choroby nosicieli obcigzajacych wariantéw
genetycznych. Uzasadnione s RCT w celu oceny wartosci
nowych srodkéw farmakologicznych w tej sytuacji [309].
Leki stosowane w leczeniu niewydolnosci serca stosuje
sie u dzieci z kardiomiopatia, ekstrapolujac na dzieci
dane naukowe uzyskane u dorostych lub opierajac sie
na danych z ograniczonej liczby badan klinicznych [310].
Do lekéw stosowanych rutynowo u dzieci z dysfunkcja
LV naleza ACEI, beta-adrenolityki, diuretyki i antagonisci
aldosteronu. Lekami alternatywnymi w stosunku do ACEI
s3 ARB. Wczesne wyniki wieloosrodkowego badania zran-
domizacja i grupg kontrolng PANORAMA-HF, a nastepnie
rejestracja ARNI u dzieci przez amerykanska Agencje Zyw-
nosci i Lekéw (Food and Drug Administration) utorowaty
droge do stosowania tej nowe;j klasy lekéw u pacjentéw
pediatrycznych w wieku =1. roku zycia z objawowa nie-
wydolnoscia serca i dysfunkcjg skurczowa systemowej LV.
Dawkowanie u mtodszych dzieci jest obecnie w trakcie
ustalania, ale zaproponowano, aby u dzieci o masie ciata
<40 kg dawka poczatkowa wynosita 1,6 mg/kg, a nastep-
nie nalezy jg stopniowo zwieksza¢ do dawki maksymalnej
3,1 mg/kg [312]. Obecnie nie ma danych z préb klinicznych
ani innych danych na temat skutecznosci inhibitorow
SGLT-2 u dzieci.
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Tabela zalecen 9 — Zalecenie dotyczace przeszczepiania serca u pacjentéw z kardiomiopatia

Zalecenie Klasa® | PoziomP
Ortotopowe przeszczepienie serca zaleca sie u kwalifikujacych sie do tego pacjentéw z zaawansowang niewydolnoscig
serca (w -V klasie czynno$ciowej wedtug NYHA) lub arytmig komorowa niepoddajaca sie leczeniu zachowawcze- | C

mu/inwazyjnemu/za pomocg urzadzen, u ktérych nie ma bezwzglednych przeciwwskazan [317-319]

Skrét: NYHA, Nowojorskie Towarzystwo Kardiologiczne (New York Heart Association)
*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych

Tabela zalecen 10 — Zalecenia dotyczace leczenia za pomocg urzadzerr do wspomagania czynnosci lewej komory u pacjentéw z kardiomio-

patia

Mechaniczne wspomaganie krazenia nalezy rozwazy¢ u wybranych pacjentéw z kardiomiopatig i zaawansowang

niewydolnoscig serca (w IV klasie czynnosciowej wedtug NYHA) pomimo optymalnej farmakoterapii i leczenia za

pomoca urzadzen, ktérzy nadaja sie do przeszczepienia serca, w celu ztagodzenia objawdw oraz zmniejszenia ryzyka lla B

hospitalizacji z powodu nasilenia niewydolnosci serca i ryzyka przedwczesnego zgonu w okresie oczekiwania na

przeszczepienie serca [320-324]

Mechaniczne wspomaganie krazenia nalezy rozwazy¢ u wybranych pacjentéw z kardiomiopatig i zaawansowanga

niewydolnoscig serca (w IV klasie czynno$ciowej wedtug NYHA) pomimo optymalnej farmakoterapii i leczenia za

lla B

pomocg urzadzen, ktorzy nie kwalifikuja sie do przeszczepienia serca ani innego leczenia chirurgicznego i u ktérych

nie ma ciezkiej dysfunkgji prawej komory, w celu zmniejszenia ryzyka zgonu i ztagodzenia objawdw [321, 325-330]

Skrot: NYHA, Nowojorskie Towarzystwo Kardiologiczne (New York Heart Association)
*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych

6.10.2.2. Przeszczepienie serca

Ortotopowe przeszczepienie serca nalezy rozwazy¢
u pacjentéw z umiarkowanymi lub nasilonymi objawami
opornymi na farmakoterapie (lll-IV klasa czynnosciowa
wedtug NYHA), ktérzy spetniajg standardowe kryteria kwa-
lifikacji do tego leczenia (patrz wytyczne ESC z 2021 roku
dotyczace rozpoznawania oraz leczenia ostreji przewlektej
niewydolnosci serca) [69]. Ta kategoria moze obejmowac¢
pacjentéw z RCM lub HCM z prawidtowa LVEF, ale z na-
silonymi objawami opornymi na farmakoterapie (Ill-IV
klasa czynnosciowa wedtug NYHA), ktérych przyczyna jest
dysfunkgcja rozkurczowa [313-316]. U pacjentéw zopornymi
na leczenie komorowymi zaburzeniami rytmu, ktérych
nie mozna przypisywac wytacznie ostrej dekompensacji
w sytuacji schytkowej niewydolnosci serca, nalezy dokonac
doktadnej oceny wszystkich potencjalnych mozliwosci
leczenia (np. farmakoterapia; ablacja czestoskurczu ko-
morowego [VT, ventricular tachycardial, w tym z dostepu
nasierdziowego, jezeli jest to wskazane i mozliwe; odner-
wienie wspotczulne serca u pacjentéw z burza elektryczna
i/lub opornym na leczenie wieloksztattnym VT badz szyb-
kim jednoksztattnym VT), zanim zaleci sie przeszczepienie
serca (patrz rozdz. 6.10.4).

6.10.2.3. Urzqdzenia do wspomagania czynnosci lewej
komory

Poniewaz liczba pacjentéw ze schytkowa niewydolnosciag
serca sie zwieksza, a pula dawcéw narzadédw pozostaje
ograniczona, jako leczenie pomostowe do czasu przesz-
czepienia serca coraz czesciej wykorzystuje sie MCS za

pomoca LVAD lub urzadzen do wspomagania czynnosci
obu komér. Dtugoterminowe MCS nalezy réwniez rozwa-
zac jako leczenie docelowe u pacjentéw z kardiomiopatia
i niewyréwnang zaawansowang niewydolnoscia serca
pomimo optymalnego leczenia zachowawczego, ktérzy
nie kwalifikuja sie do przeszczepienia serca [69].

6.10.3. Postepowanie w przedsionkowych
zaburzeniach rytmu serca
Migotanie przedsionkéw jest najczestszym rodzajem
arytmii we wszystkich podtypach kardiomiopatii i wigze
sie ze zwiekszonym ryzykiem incydentéw zatorowosci
sercowopochodnej, niewydolnosci sercaizgonu [331-333].
Dane uzyskane u 3208 kolejnych dorostych pacjentéw
w rejestrze EURObservational Research Programme (EORP)
Cardiomyopathy Registry wykazaty czestos¢ wystepowania
AF wynoszaca 28,2% na poczatku obserwacji oraz 31,1%
w trakcie obserwacji [331-333], chociaz odsetek ten réznit
sie miedzy typami kardiomiopatii (patrz tab. 15). W sumie
roczna zapadalnos$¢ na AF u chorych z kardiomiopatia
w tym rejestrze wynosita 3,0% [332, 333]. U pacjentéw z kar-
diomiopatiami obecnos¢ AF wigze sie z bardziej nasilonymi
objawami, wiekszg czestoscig wystepowania czynnikéw
ryzyka sercowo-naczyniowego i chordb wspétistniejacych,
a takze wieksza czestoscig wystepowania udaréw mézgu
i umieralnoscia (zaréwno z dowolnej przyczyny, jak i z po-
wodu niewydolnosci serca) [332, 334-336].

Zaréwno w wytycznych ESC z 2020 roku dotyczacych
rozpoznawania i leczenia AF, jak i w wytycznych ESC
z 2021 roku dotyczacych rozpoznawania i leczenia ostrej
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Tabela 15. Migotanie przedsionkéw — epidemiologia i postepowanie w kardiomiopatiach

Typ kardio-
miopatii
Czestos¢ wyste-
powania

Epidemiologia AF

Roczna zapa-

dalnos¢

Leczenie przeciw-

krzepliwe

Postepowanie w AF

Dfugoterminowa
kontrola czestosci
rytmu komoér

Dtugoterminowa kontrola
rodzaju rytmu serca

HCM 17-39% 2,8-4,8% (332,  Zawsze (jezeli nie Beta-adrenolityki (prefe-  Preferowana jest kontrola rodzaju
[331-334, 365, 333, 365] ma przeciwwska- rowane) rytmu serca
413, 421-428] zan) [371, 429] Werapamil lub diltiazem Amiodaron, dofeti-  Ablacja [397,
(tylko jezeli zachowa- lid, dizopiramid, 412, 415,
na LVEF) sotalol®, droneda- 416, 418,
Digoksyna ron® 430-435]
Ablacja wezta AV + CRT
lub stymulacja fizjolo-
giczna [388-390]
DCM 25-49% 3,8-5,5% [332, W zaleznosci od Beta-adrenolityki (prefe-  Kontrola rodzaju rytmu serca prefe-
[331-333, 426, 333] ryzyka zatorowosci  rowane) rowana w przypadku objawdw i/lub
436, 437] sercowopochodnej  Digoksyna HF badz dysfunkgji LV
Zwigzana z wa- (zawsze jezeli HF lub  Ablacja wezta AV + CRT  Amiodaron, Ablacja
riantami genu zmniejszona LVEF)©  lub stymulacja fizjolo- sotalol®
LMNA [438-441] giczna [388-390]
NDLVC 39,2-43,1%" 4,4-12%[442, W zaleznosci od Beta-adrenolityki (prefe-  Kontrola rodzaju rytmu serca prefe-
[442-444] 444, 445] ryzyka zatorowosci  rowane) rowana w przypadku objawdw i/lub
sercowopochodnej  Digoksyna HF badz dysfunkcji LV
(zawsze jezeli HF lub  Werapamil lub diltiazem  Flekainide, amioda- ~ Ablacja [446]
zmniejszona LVEF) (tylko jezeli LVEF >40%)  ron, sotalol®
Ablacja wezta AV + CRT
lub stymulacja fizjolo-
giczna [388-390]
ARVC 9-30% [331-333, 2,1-2,8% W zaleznosci od Beta-adrenolityki (prefe-  Kontrola rodzaju rytmu serca prefe-
437, 447-451] [332, 333] ryzyka zatorowosci  rowane) rowana w przypadku objawdw i/lub
sercowopochodnej  Werapamil lub diltiazem  HF badz dysfunkgji LV
(zawsze jezeli HF lub  (tylko jezeli LVEF >40%)  Flekainid® (razem Ablacja
zmniejszona LVEF) Ablacja wezta AV + CRT  z beta-adrenolity-
lub stymulacja fizjolo- kami) Amiodaron,
giczna [388-390] sotalol®
RCM 45-51% 4,5-10,3% Zawsze (jezeli nie Beta-adrenolityki® (pre-  Preferowana jest kontrola rodza-
[331-333] [332, 333] ma przeciwwska- ferowane) ju rytmu serca
zan) Digoksyna' Amiodaron Brak danych

Werapamil lub diltiazem
(tylko jezeli LVEF >40%)
Ablacja wezta AV + CRT
lub stymulacja fizjolo-
giczna [388-390]

aStosowac ostroznie, poniewaz dostepne dane wskazujg, ze lek ten moze wigzac sie ze wzrostem umieralnosci ogélnej [452]; ®Dronedaron nie jest przeciwwskazany w prze-
roscie LV, ale nie przeprowadzono istotnych badan z tym lekiem w HCM; “DCM zwigzana z wariantami genu LMNA: zwigkszone ryzyko udaru mézgu (8-22%) [368, 440];
dEkstrapolacja na podstawie badan, w ktorych stwierdzano zwigkszong czestos¢ wystepowania AF i zapadalnos¢ na AF w HFpEF; ¢Przeciwwskazany u pacjentéw z chorobg
niedokrwienng serca lub zmniejszong LVEF. Nie nalezy go stosowac u pacjentdéw z eGFR <35 ml/min/1,73 m? lub istotna choroba watroby. Podawanie leku nalezy przerwaé
w przypadku poszerzenia zespotéw QRS 0 >25% w stosunku do poczatkowej wartosci, a takze u pacjentéw z blokiem lewej odnogi peczka Hisa lub dowolnymi innymi

zaburzeniami przewodnictwa $rédkomorowego z szerokoscig zespotéw QRS >120 ms. Zachowywac ostroznos¢ w przypadku zaburzer przewodzenia zatokowo-przedsionko-
wego/przedsionkowo-komorowego; ‘W amyloidozie serca beta-adrenolityki stosowa¢ w matych dawkach, a digoksyne ostroznie [453, 454]. Antagonisci wapnia nienalezacy
do grupy pochodnych dihydropirydyny moga pogarsza¢ czynnos¢ skurczowa LV oraz HF [455]

Skréty: AF, migotanie przedsionkéw; ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; AV, przedsionkowo-komorowy; CRT, terapia resynchronizujaca; DCM, kardio-
miopatia rozstrzeniowa; eGFR, oszacowany wspodtczynnik przesaczania ktebuszkowego; HCM, kardiomiopatia przerostowa; HF, niewydolno$¢ serca; HFpEF, niewydolnosé¢
serca z zachowanag frakcja wyrzutowa; LMNA, lamina A/C; LV, lewa komora; LVEF, frakcja wyrzutowa lewej komory; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory;
RCM, kardiomiopatia restrykcyjna
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i przewlektej niewydolnosci serca zalecono zintegrowane
i usystematyzowane podejscie do leczenia w celu utatwie-
nia postepowania zgodnego z wytycznymi. Wykazano, ze
postepowanie wedtug schematu Atrial Fibrillation Better
Care (ABC) zmniejsza ryzyko udaru mézgu i zatorowosci
w krazeniu systemowym, zawatu miesnia sercowego oraz
zgonu w populacji ogdélnej [337-361]. Mimo iz ta strategia
nie byta odrebnie oceniana u pacjentéw z kardiomio-
patiami, niewydolnos$¢ serca wystepowata u okoto 20%
uczestnikéw tych badan, a kardiomiopatia, jezeli wy-
szczegdlniano to rozpoznanie, u 5,5%-6,5% oséb. Danych
przemawiajacych za zintegrowang opieka dostarczyty
w szczegdblnosci dwie RCT [347, 361]. W badaniu RACE [3]
wiaczenie elementéw sktadowych sciezki ABC do usyste-
matyzowanej opieki spowodowato zmniejszenie czestosci
wystepowania AF i poprawe kontroli rytmu serca w grupie
245 pacjentéw z wczesnym przetrwatym AF i stabilng nie-
wydolnoscia serca (119 pacjentéw przypisanych losowo do
aktywnejinterwencjii 126 pacjentéw przypisanych losowo
do konwencjonalnego leczenia) [347]. W badaniu mobile
Atrial Fibrillation Application (mAFA-Il), ktére obejmowato
714 pacjentéw z niewydolnoscia serca (21,5%), 54 pacjen-
téw zHCM (1,6%) i 105 pacjentéw z DCM (3,2%), wykazano
przewage zintegrowanej opieki wspartej technologia
mobilng pod wzgledem wystepowania ztozonego punktu
koncowego obejmujacego ,udary niedokrwienne/incy-
denty zakrzepowo-zatorowe w krazeniu systemowym,
zgony oraz ponowne hospitalizacje” (1,9% w poréwna-
niu z 6,0%; wspodtczynnik ryzyka [HR, hazard ratio] 0,39;
95% przedziat ufnosci [Cl, confidence interval] 0,22-0,67;
P <0,001) oraz czestosci ponownych hospitalizacji (1,2%
w poréwnaniu z 4,5%; HR 0,32; 95% Cl 0,17-0,60; P <0,001)
[361]. Stopien przestrzegania zalecert odnosnie do stoso-
wania mobilnej technologii medycznej po uptywie roku
byt dobry i wigzat sie ze zmniejszeniem czestosci wystepo-
wania niekorzystnych klinicznych wynikéw leczenia [362].

6.10.3.1. Leczenie przeciwkrzepliwe
Ryzyko zakrzepowo-zatorowe rézni sie miedzy réznymi
fenotypami kardiomiopatii (patrz rozdz. 7) [332, 363-3671.
Amyloidoza serca, HCM i RCM [368] wiagza sie ze szczegdlnie
zwiekszonym ryzykiem udaru mézgu [332, 365, 369, 370].
W rejestrze EORP stwierdzono gorsze rokowanie w po-
pulacji z kardiomiopatia i wspétistniejgcym AF, z roczng
czestoscia wystepowania udaréw mézgu i incydentéw
przemijajacego niedokrwienia osrodkowego uktadu ner-
wowego (TIA, transient ischaemic attack) mniej wiecej trzy
razy wiekszg niz w grupie z kardiomiopatiag bez AF [332,
334]. Z tego powodu rozwazenie leczenia przeciwkrzepli-
wego ma zasadnicze znaczenie u pacjentéw z dowolnego
rodzaju AF lub trzepotaniem przedsionkoéw.

Co szczegdlnie wazne, u pacjentéw z kardiomiopatig
i AF wystepuje wiecej czynnikéw ryzyka zatorowosci
sercowopochodnej: miedzy innymi s oni starsi, sa
w bardziej zaawansowanej klasie NYHA, czesciej przebyli
udar mézgu/TIA i czesciej maja nadci$nienie tetnicze

i cukrzyce [332, 333]. Skala CHA,DS,-VASc (zastoinowa
niewydolnos¢ serca lub dysfunkcja lewej komory, nadci-
$nienie tetnicze, wiek =75 lat [2 pkt], cukrzyca, udar mézgu
[2 pkt] — choroba naczyn, wiek 65-74 lat, ptec zeriska) nie
zostata odrebnie zbadana u pacjentéw z kardiomiopatiami
[369], a retrospektywne dane wskazuja, ze moze ona by¢
suboptymalna, jezeli chodzi o przewidywanie ryzyka udaru
mdzgu w HCM i amyloidozie transtyretynowej (ATTR, tran-
sthyretin amyloidosis) [334, 365, 371-374]. Z tego powodu,
mimo iz nie ma RCT, w ktérych oceniano by role leczenia
przeciwkrzepliwego u pacjentéw z HCM, ze wzgledu na
duza czestos¢ wystepowania udaru moézgu zaleca sie
profilaktyczne leczenie przeciwkrzepliwe u wszystkich
pacjentéw z HCM i AF [334, 371, 372, 374]. Podobne
zalecenie sformutowano dla pacjentéw z AF i RCM lub
amyloidoza serca [375]. U pacjentéw z DCM, NDLVC
lub ARVC i AF przewlekte doustne leczenie przeciwkrze-
pliwe nalezy rozwazac¢ indywidualnie, biorac pod uwage
wynik w skali CHA DS -VASc, jak zaproponowano w wytycz-
nych ESCz 2020 roku dotyczacych rozpoznawaniaileczenia
AF [336]. AF jest rzadkim znaleziskiem u dzieciz genetycznie
uwarunkowanymi kardiomiopatiami i nie ma danych za-
réwno na temat wartosci skali CHA_DS,-VASc ani zadnego
innego systemu stratyfikacji ryzyka, jak i ryzyka oraz
korzysci w zwigzku ze stosowaniem doustnego leczenia
przeciwkrzepliwego w tej grupie. Nie ma réwniez danych
na temat dtugoterminowego profilaktycznego leczenia
przeciwkrzepliwego u dzieciz DCM i rytmem zatokowym.

W populacji ogélnejlekami preferowanymiw zapobie-
ganiu incydentom zakrzepowo-zatorowym u pacjentéw
z AF bez ciezkiej stenozy mitralnej i/lub mechanicznej
protezy zastawkowej sg doustne leki przeciwkrzepliwe
niebedace antagonistami witaminy K(NOAC, non vitamin K
oral anticoagulant), poniewaz ich skutecznos¢ jest podob-
na jak antagonistow witaminy K (VKA, vitamin K antagonist),
natomiast ich stosowanie wigze sie zmniejszym ryzykiem
krwawienia $rédczaszkowego [376]. Nie ma danych zbadan
zrandomizacjg, w ktérych poréwnano by NOAC z VKA u pa-
cjentéw z kardiomiopatia, ale dostepne dane wskazujg, ze
leki te mozna stosowac w podobny sposéb jak w populacji
ogdlnej [373, 374, 377-380].

6.10.3.2. Kontrola czestosci rytmu komor

Dziatania w celu kontroli czestosci rytmu komoér nalezy
rozwazac u kazdego pacjenta z kardiomiopatig, u ktérego
stwierdza sie AF [336]. W badaniu RACE Il [381] i tacznej
analizie badan RACE Il i AFFIRM [382] nie wykazano zad-
nych korzysci ze Scistej kontroli czestosci rytmu komor
(czestosc rytmu komor <80 uderzen/min w spoczynku oraz
<110 uderzeri/min w trakcie umiarkowanego wysitku) w po-
réwnaniu z mniej $cista kontrolg (czestos¢ rytmu komoér
<110 uderzen/min w spoczynku). Kardiomiopatie w wy-
wiadzie (bez okreslania typu) miato jednak tylko 8%-12%
pacjentéw w badaniu RACE I, a tylko u 10% pacjentéw
w badaniu RACE Il oraz u 17% pacjentéw w tacznej analizie
stwierdzono wywiad odpowiednio hospitalizacjizpowodu
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niewydolnosci serca badz Il lub Il klasy czynnosciowej
wedtug NYHA [381, 382]. Nie ma danych odnoszacych sie
do réznych podtypéw kardiomiopatii, ale w badaniach
obserwacyjnych wskazano, ze szybsza czynno$¢ komor
wigze sie z gorszym rokowaniem u pacjentéw z niewy-
dolnoscia serca [383, 384]. W zwigzku z tym w wytycznych
ESC z 2021 roku dotyczacych rozpoznawania i leczenia
ostrej i przewlektej niewydolnosci serca uznano, ze mniej
$cista kontrola czestosci rytmu komér jest dopuszczalna
jako poczatkowa strategia, ale nalezy dazy¢ do mniejszej
czestosci rytmu komoér w przypadku utrzymywania sie
objawoéw lub podejrzenia towarzyszacej dysfunkgji serca
wywotanej przez tachykardie [69].

Dostepnych jest bardzo niewiele danych natematwybo-
rufarmakoterapii w celu kontroli czestoscirytmu komoér u pa-
cjentéw z kardiomiopatiami. Preferowanym wyborem
u pacjentéw z kardiomiopatiami sg beta-adrenolityki ze
wzgledu naich od dawna wykazane bezpieczenstwo w sy-
tuacji dysfunkgcji LV [385, 386]. Alternatywnym lekiem jest
digoksyna, zwifaszcza u pacjentéw z przeciwwskazaniami
do beta-adrenolitykéw lub nietolerujacych tych lekéw,
a takze u pacjentéw z AF i objawami niewydolnosci serca
(badanie RATE-AF), poniewaz w poréwnaniu z bisopro-
lolem nie wykazano réznicy jakosci zycia (QoL, quality of
life) po 6 miesigcach [387]. Jezeli stosuje sie digoksyne,
konieczne jest Sciste monitorowanie stezenia leku we
krwi, poniewaz dane z badan obserwacyjnych wskazuja
na wieksza umieralno$¢ u pacjentéw z AF niezaleznie od
wystepowania niewydolnosci serca; ryzyko zgonu wyka-
zywato zwigzek ze stezeniem digoksyny w surowicy i byto
najwieksze u pacjentéw ze stezeniem 21,2 ng/ml. Z kolei
wsréd pacjentéw z AF i wspotistniejacg niewydolnoscia
serca, ktorzy otrzymywali beta-adrenolityk, obserwowano
mniejszg umieralnos¢. Antagonistéw wapnia nienaleza-
cych do grupy pochodnych dihydropirydyny (werapamil
lub diltiazem) mozna stosowac tylko u pacjentéw z LVEF
>40% [336].

U pacjentéw ze ztg kontrolg czestosci rytmu komor
pomimo farmakoterapii, ktérzy nie kwalifikuja sie do ablacji
w celu kontroli rodzaju rytmu serca, a takze u chorych ze
stymulacja dwukomorowag alternatywnga strategia jest
réwniez ablacja wezta AV [336]. U pacjentéw z objawowym
przetrwatym AF (>6 miesiecy), ktérzy nie nadawali sie do
ablacji AF lub u ktérych ablacja AF zawiodta, z waskimi
zespotami QRS oraz z co najmniej jedna hospitalizacja
z powodu niewydolnosci serca w wywiadzie, wykazano,
ze ablacja wezta AV w pofaczeniu z CRT miata przewage
nad farmakologiczna kontrola czestosci rytmu komér,
zmniejszajac czestos¢ wystepowania ztozonego punktu
koricowego obejmujacego zgony z powodu niewydolnosci
serca, hospitalizacje z powodu niewydolnosci serca oraz
nasilenie niewydolnosci serca [388], a takze umieralno$¢
0g6lng [389] niezaleznie od poczatkowej EF (badanie
APAF-CRT). Kwestia, czy stymulacja uktadu bodzcoprze-
wodzacego jest lepsza niz CRT, wymaga dalszej oceny,
poniewaz tylko w jednej matej krzyzowej prébie klinicznej

(ALTERNATIVE-AF) poréwnywano stymulacje peczka Hisa
(HBP, His-bundle pacing) ze stymulacja dwukomorowg
u 50 pacjentéw z LVEF <40% i przetrwatym AF, ktérych
poddano ablacji wezta AV [390]. W tym badaniu w obu
grupach stwierdzono istotng poprawe LVEF po 9 miesia-
cach, z niewielka, ale statystycznie istotng przewaga HBP
[69, 336].

6.10.3.3. Kontrola rodzaju rytmu serca

Migotanie przedsionkéw moze by¢ przyczyna dekompen-
sacji hemodynamicznej i klinicznej z powodu skrécenia
czasu napetniania w rozkurczu w przypadku szybkiej czyn-
nosci komor, a takze zaleznosci napetniania LV od skurczu
przedsionka. Utrzymanie rytmu zatokowego jest wiec
bardzo pozadane i strategia kontroli rodzaju rytmu serca
jest preferowana, zwtaszcza u objawowych pacjentéw.

Jezeli chodzi o dlugoterminowg farmakoterapie [336],
to wykazano, ze leki antyarytmiczne (AAD, antiarrhythmic
drug) wykazuja ograniczong skuteczno$¢ pod wzgledem
utrzymywania rytmu zatokowego zaréwno w populacji
0golnej, jak i u pacjentéw z kardiomiopatiami [391-393],
sg czesto odstawiane z powodu nietoleracji [394] oraz, co
najwazniejsze, wiagza sie z istotnymi dziataniami ubocz-
nymi, w tym proarytmia i pozasercowymi dziataniami
ubocznymi, a w niektérych przypadkach (sotalol i leki
klasy IA, takie jak chinidyna i dizopiramid) zwiekszong
umieralnoscia [394]. W rezultacie zaleca sie pewng ostroz-
nos¢, kiedy stosuje sie AAD w tej populacji. Dostepnych
jest niewiele danych na temat stosowania AAD w leczeniu
AF w innych niz HCM kardiomiopatiach uwarunkowanych
genetycznie. Nalezy odnotowac proarytmiczny potencjat
AAD klasy |, zwtaszcza w przypadku wystepowania istotnej
strukturalnej choroby serca, a wiec leki te powinny by¢
stosowane ostroznie. Farmakoterapia antyarytmiczna
ogranicza sie najczesciej do stosowania amiodaronu lub
sotalolu, poniewaz nie ma danych odnoszacych sie do
innych lekéw antyarytmicznych, takich jak dofetilid lub
dronedaron. Co szczegdlnie wazne, nie nalezy stosowacd
sotalolu u pacjentéw z HFrEF, istotnym LVH, wydtuzeniem
odstepu QT, astma oskrzelowa, hipokaliemig lub klirensem
kreatyniny <30 ml/min. Z kolei dronedaronu nalezy unika¢
u pacjentéw z niedawng dekompensacjg niewydolnosci
lub z utrwalonym AF, poniewaz wykazano, ze lek ten
zwiekszat umieralnos$¢ w tych grupach [395, 396].

W poréwnaniu z AAD przezcewnikowa ablacja AF jest
bezpiecznymilepszym rozwigzaniem pod wzgledem utrzy-
mywania rytmu zatokowego, zmniejszania objawoéw zwia-
zanych z AF oraz poprawy QoL i mozna ja traktowac jako
strategie alternatywng wobec stosowania AAD w praktycz-
nie kazdym rodzaju AF i kazdej sytuacji klinicznej [336, 397].
U pacjentéw z AF i prawidtowga LVEF nie wykazano, aby
ablacja przezcewnikowa zmniejszata umieralno$¢ ogélna
lub ryzyko udaru mézgu [398]. U wybranych pacjentéw
z HFrEF [399-401] wykazano, ze ablacja zmniejsza umie-
ralno$¢ 0ogdlng oraz czestos¢ hospitalizacji i powinna by¢
rozwazana jako leczenie pierwszego rzutu. W ogdlnej
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Tabela zalecen 11 — Zalecenia dotyczace postepowania w migotaniu i trzepotaniu przedsionkéw u pacjentéw z kardiomiopatia

Zalecenia

Leczenie przeciwkrzepliwe

Doustne leczenie przeciwkrzepliwe w celu zmniejszenia ryzyka udaru mézgu i incydentéw zakrzepowo-zatorowych
zaleca sie (o ile nie jest ono przeciwwskazane) u wszystkich pacjentéw z HCM lub amyloidozg serca oraz AF lub
trzepotaniem przedsionkdw [332, 365, 369, 371, 373, 378, 413, 427, 428, 456-464]

Klasa?

Poziom"

Doustne leczenie przeciwkrzepliwe w celu zmniejszenia ryzyka udaru mézgu i incydentéw zakrzepowo-zatoro-
wych zaleca sie u pacjentéw z DCM, NDLVC lub ARVC oraz AF lub trzepotaniem przedsionkdéw i >2 pkt w skali
CHA_DS,-VASc u mezczyzn lub >3 pkt u kobiet [465-469]

Doustne leczenie przeciwkrzepliwe w celu zmniejszenia ryzyka udaru mézgu i incydentéw zakrzepowo-zatorowych
nalezy rozwazy¢ (o ile nie jest ono przeciwwskazane) u pacjentéw z RCM oraz AF lub trzepotaniem przedsionkow

Doustne leczenie przeciwkrzepliwe w celu zmniejszenia ryzyka udaru mézgu i incydentéw zakrzepowo-zatorowych
nalezy rozwazy¢ u pacjentéw z DCM, NDLVC lub ARVC oraz AF lub trzepotaniem przedsionkdw i 1 pkt w skali
CHA,DS,-VASc u mezczyzn lub 2 pkt u kobiet [470-472]

Kontrola objawoéw i niewydolnosci serca

Zaleca sie ablacje przezcewnikowa AF w celu kontroli rodzaju rytmu serca po niepowodzeniu lub nietolerangji lecze-
nia jednym AAD klasy | lub Il w celu zmniejszenia objawdw wynikajacych z nawrotéw AF u pacjentéw z napadowym
lub przetrwatym AF i kardiomiopatig [335, 397-399, 412, 415-420, 430-435, 447, 451, 473-498]

lla

Zaleca sie ablacje przezcewnikowa AF w celu odwrécenia dysfunkeji LV u pacjentdéw z AF i kardiomiopatia, jezeli kom-
ponent dysfunkgji LV wywotany przez szybka czynno$¢ serca jest bardzo prawdopodobny, niezaleznie od wystepowa-
nia objawoéw [405, 407, 408, 499-501]

We wczesnym stadium nalezy rozwazy¢ raczej utrzymywanie rytmu zatokowego niz kontrole czestosci rytmu komor

u pacjentéw z kardiomiopatia i AF bez duzych czynnikéw ryzyka nawrotu arytmii, niezaleznie od wystepowania lla C

objawoéw [402]

Nalezy rozwazy¢ ablacje przezcewnikowa AF jako leczenie pierwszego rzutu w ramach strategii kontroli rodzaju

rytmu serca, alternatywne w stosunku do AAD klasy lub IlI, w celu zmniejszenia objawéw u wybranych pacjentéw

z kardiomiopatia i napadowym lub przetrwatym AF bez duzych czynnikéw ryzyka nawrotu arytmii, uwzgledniajac

wybdr pacjenta, korzysci i ryzyko [392, 393, 480, 502-506]

Nalezy rozwazy¢ ablacje przezcewnikowa AF u wybranych pacjentéw z kardiomiopatig, AF i niewydolnoscia serca

i/lub zmniejszong LVEF w celu zapobiegania nawrotom AF, poprawy Qol, LVEF i przezywalnosci oraz zmniejszenia lla B
czestosci hospitalizacji z powodu niewydolnosci serca [399-401, 403-408, 499-501, 507]

Leczenie chordéb wspdtistniejacych i towarzyszacych czynnikow ryzyka

U pacjentéw z kardiomiopatia zaleca sie modyfikacje niezdrowego stylu zycia i celowane leczenie wspétistniejgcych

standw w celu ograniczenia wystepowania AF i zmniejszenia ciezkosci objawdw zwigzanych z AF [347, 508-513]

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych

Skréty: AAD, lek antyarytmiczny; AF, migotanie przedsionkéw; ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; CHA,DS -VASc (skala), zastoinowa niewydolnosc¢ serca lub
dysfunkcja lewej komory, nadcisnienie tetnicze, wiek =75 lat [2 pkt], cukrzyca, udar mézgu [2 pkt], choroba naczyn, wiek 65-74 lat, ptec zeriska; DCM, kardiomiopatia rozstrze-
niowa; HCM, kardiomiopatia przerostowa; LV, lewa komora; LVEF, frakcja wyrzutowa lewej komory; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory; QoL, jakos¢ zycia;

RCM, kardiomiopatia restrykcyjna

populacji pacjentéw z AF przeprowadzono badanie Early
Treatment of Atrial Fibrillation for Stroke Prevention Trial
(EAST-AFNET 4), w ktérym 2789 pacjentéw z wczesnym
AF i wspétistniejacymi czynnikami ryzyka lub chorobami
ukfadu krazenia (28,6% pacjentéw z niewydolnoscia serca)
przypisano losowo do strategii wczesnej kontroli rodzaju
rytmu serca lub zwyktego postepowania [402]. Badanie
przerwano przedwczesnie po medianie 5,1 roku obserwacji
z powodu mniejszej czestosci wystepowania gtéwnego
punktu koncowego, obejmujacego zgony, udary mézgu
oraz hospitalizacje zpowodu nasilenia niewydolnosci serca
lub ostrego zespotu wiencowego, wsrdd pacjentéw w gru-
pie wczesnej kontroli rodzaju rytmu serca w poréwnaniu
z pacjentami przypisanymi do zwyktego postepowania.
W prospektywnie zaplanowanej analizie oceniono efekty
leczenia u pacjentéw z niewydolnoscia serca, wykazujac

korzys¢ z wczesnej kontroli rodzaju rytmu serca w tej pod-
grupie [403], a wyniki te stanowia potwierdzenie wynikow
badania CABANA [400]. U pacjentéw z AF i niewydolnosciag
serca w kilku RCT wykazano poprawe wynikéw leczenia
w przypadku zastosowania ablacji przezcewnikowej w po-
réwnaniu z leczeniem zachowawczym [399-401, 404-409].
Niektére badania obserwacyjne u pacjentéw z HFpEF
wskazuja réwniez na lepsze wyniki pod wzgledem prze-
zycia bez AF i umieralnosci ogdlnej [410], ale uzasadniona
jest wiasciwa ocena tej kwestii w RCT.

Rola ablacji przezcewnikowej u pacjentéw z kardio-
miopatiami byta oceniana w kilku rejestrach, gtéwnie
u pacjentéw z HCM [397,411-420]. W sumie rytm zatokowy
udaje sie utrzymac nawet u dwdch trzecich pacjentéw,
chociaz czesto potrzebne jest powtarzanie zabiegdéw lub
kontynuacja stosowania AAD [397, 411, 415-419]. U pa-
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cjentéw z kardiomiopatiami ryzyko nawrotu AF moze by¢
wieksze, zwlaszcza w przypadku przebudowy/rozstrzeni
przedsionka [397].

6.10.3.4. Leczenie chordb wspdtistniejgcych i czynnikéw
ryzyka

Czynniki ryzyka sercowo-naczyniowego i choroby wspét-
istniejace, w tym palenie tytoniu, spozywanie alkoholu,
nadcisnienie tetnicze, cukrzyca typu 2, hiperlipidemia,
uposledzenie czynnosci nerek, przewlekta obturacyjna
choroba ptuc, wady zastawkowe, choroba niedokrwienna
serca oraz niedokrwisto$¢, rbwniez sg czestsze u pacjentow
z kardiomiopatiami i AF [332, 334]. Pacjenci w tej grupie
maja rowniez wiekszy wskaznik masy ciata i zgtaszaja
mniejszg aktywnos¢ fizyczna niz pacjenci bez AF [332, 334].
Te czynniki ryzyka i choroby wspétistniejace wiaza sie
z ryzykiem AF i jego powiktan, a wiec powinny by¢ odpo-
wiednio identyfikowane i leczone w celu zapobiegania
progresji AF i niepomy$lnym incydentom klinicznym [336].

6.10.4. Postepowanie w komorowych

zaburzeniach rytmu serca

Komorowe zaburzenia rytmu, a zwtaszcza burza elektrycz-

na i/lub powtarzajace sie uzasadnione interwencje ICD,

przyczyniajg sie do istotnie zwiekszonego ryzyka chorobo-

wosci i umieralnosci u pacjentéw z kardiomiopatiami [299].
W wytycznych ESC z 2022 roku dotyczacych postepo-

wania u pacjentéw z komorowymi zaburzeniami rytmu

i prewencji SCD przedstawiono szczegdtowe zalecenia

dotyczace doraznego i dlugoterminowego leczenia komo-

rowych zaburzen rytmu u pacjentéw z kardiomiopatiami

[299]. Dostepne sg ograniczone dane na temat leczenia

komorowych zaburzen rytmu u pacjentéw z okreslonymi

kardiomiopatiami uwarunkowanymi genetycznie. Mimo to
mozna zwrdci¢ uwage na pewne ogdlne kwestie:

e Wszelkie odwracalne przyczyny i/lub czynniki wywotu-
jace, takie jak zaburzenia elektrolitowe, niedokrwienie,
hipoksemia lub leki, powinny by¢ identyfikowane
i w miare mozliwosci korygowane.

e Nalezy doktada¢ wszelkich staran w celu poznania
etiologii arytmii (tj. jej mechanizmu i substratu, a takze
zwiazku z kardiomiopatia), poniewaz wptynie to na
wyb6r leczenia.

e Do doraznego przerywania utrwalonej arytmii komo-
rowej mozna wykorzystywac kardiowersje elektryczna,
AAD lub stymulacje. Wybér poczatkowego leczenia
bedzie zaleze¢ od hemodynamicznej tolerancji arytmii,
jej etiologii, a takze charakterystyki pacjenta.

e U pacjentéw z burza elektryczna zaleca sie niewielka
lub umiarkowang sedacje w celu zmniejszenia dystresu
psychologicznego i napiecia uktadu wspétczulnego.
Jezeli burza elektryczna pozostaje oporna na leczenie
pomimo zastosowanego leczenia antyarytmicznego,
nalezy rozwazy¢ gteboka sedacje/intubacje.

e W przypadku uporczywych arytmii komorowych
i burzy elektrycznej niereagujacej na AAD zaleca sie

ablacje przezcewnikowa. W przypadkach opornych na
leczenie lub kiedy ablacja VT nie jest wskazana lub nie
jest natychmiast dostepna, mozna rozwazy¢ modulacje
autonomiczna (tj. blokade zwoju gwiazdzistego lub
odnerwienie wspotczulne serca, zaleznie od sytuacji)
i/lub MCS.

e U pacjentéw z kardiomiopatiami i komorowymi za-
burzeniami rytmu zwigzanymi z obecnoscia blizny
arsenat terapeutyczny w celu dtugoterminowego
zapobiegania nawrotom arytmii komorowej obejmuje
AAD (najczesciej ograniczone do beta-adrenolitykéw,
sotalolu i amiodaronu) oraz ablacje przezcewnikowa
(zwtaszcza w przypadku utrwalonego jednoksztatt-
nego VT, badzZ tez wieloksztattnego VT wyzwalanego
przez przedwczesne pobudzenia komorowe o po-
dobnej morfologii). Dodatkowe metody mogga by¢
rozwazane w doswiadczonych osrodkach w zaleznosci
od charakterystyki pacjentai arytmii komorowej, w tym
strategie ostrej neuromodulacji (blokada zwoju gwiaz-
dzistego i znieczulenie nadtwardéwkowe w odcinku
piersiowym), strategie przewlektej neuromodulacji
(odnerwienie wspotczulne serca) oraz stereotaktyczna
nieinwazyjna ablacja VT [514-520]. Obecnie dostepne
sq ograniczone dane na temat dtugoterminowego
sercowego i pozasercowego bezpieczenstwa ste-
reotaktycznej nieinwazyjnej ablacji VT, a takze efektu
dawka-reakcja dla tej metody, a wiec jej stosowanie
powinno by¢ ograniczone dla przypadkéw leczenia
ratunkowego ostatniej szansy lub w ramach prospek-
tywnych badan klinicznych.

e Dorazne, a takze przewlekte postepowanie u pacjen-
téw z kardiomiopatiami i opornymi na leczenie komo-
rowymi zaburzeniami rytmu, zwfaszcza w przypadku
wspotistniejacej umiarkowanej lub ciezkiej dysfunkgji
komory, powinno obejmowac zintegrowang ocene
przez kardiogrupe obejmujaca specjalistow w dzie-
dzinie kardiomiopatii, elektrofizjologéw majacych
doswiadczenie w ablacji przezcewnikowej arytmii
komorowej i neuromodulacji, anestezjologéw i kar-
diochirurgdw.

6.10.5. Leczenie za pomoca wszczepianych
urzadzen: wszczepialny kardiowerter-defibrylator
Wszczepialne kardiowertery-defibrylatory sa skuteczne
jako metoda korygowania potencjalnie Smiertelnych
komorowych zaburzen rytmu i zapobiegania SCD, ale
wigza sie rowniez z powiktaniami, zwfaszcza u mtodszych
pacjentow, ktérzy beda wymagali kilku wymian urzadzenia
w ciggu zycia. ICD zmniejszajg umieralnos$¢ u pacjentéw,
ktérzy przezyli zatrzymanie krazenia, a takze pacjentéw,
u ktérych wystapita utrwalona arytmia komorowa beda-
ca przyczyng zaburzen hemodynamicznych [521-523].
U takich pacjentéw zaleca sie ICD, jezeli celem leczenia
jest zwiekszenie przezywalnosci; podejmujac decyzje
0 wszczepieniu urzadzenia, nalezy uwzgledni¢ poglady
i QoL pacjenta, a takze niewystepowanie innych choréb,
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Tabela zalecen 12 — Zalecenia dotyczace wszczepialnych kardiowerteréw-defibrylatoréw u pacjentéw z kardiomiopatiag

Zalecenia Klasa?

Zalecenia ogodlne

Implantacje ICD zaleca sie tylko u tych pacjentéw, u ktérych mozna oczekiwaé przezycia >1 roku
w dobrej jakosci

Zaleca sie, aby decyzje dotyczace implantacji ICD podejmowac w procesie wspdlnego podejmowania
decyzji, ktory:

* jest oparty na danych z badan naukowych;

* uwzglednia indywidualne preferencje, poglady, okolicznosci i wartosci danej osoby; oraz

* zapewnia, ze dana osoba rozumie korzysci, szkody oraz mozliwe konsekwencje réznych mozliwosci
leczenia“

Zaleca sie, aby przed implantacjg ICD u pacjentéw prowadzi¢ poradnictwo dotyczgce ryzyka nieuzasad-

nionych wytadowan, powikfan zwigzanych z urzadzeniem, a takze implikacji urzadzenia dla funkcjono-
wania w spofeczenstwie, pracy zawodowej i prowadzenia pojazdéw
Nie zaleca sie implantacji ICD u pacjentéw z ustawicznymi komorowymi zaburzeniami rytmu do czasu

opanowania arytmii komorowej
Prewencja wtérna

Implantacje ICD zaleca sie®:
* u pacjentdw z HCM, DCM lub ARVC, ktdrzy przezyli nagte zatrzymanie krazenia z powodu VT lub VF

badz u ktérych wystapita samoistna utrwalona arytmia komorowa, bedaca przyczyng omdlenia lub B
zaburzen hemodynamicznych, ale nie byto odwracalnych przyczyn arytmii [528-534]

* u pacjentéw z NDLVC lub RCM, ktérzy przezyli nagte zatrzymanie krazenia z powodu VT lub VF
badz u ktérych wystapita samoistna utrwalona arytmia komorowa, bedgca przyczyng omdlenia lub C
zaburzen hemodynamicznych, ale nie byto odwracalnych przyczyn arytmii

Wszczepienie ICD nalezy rozwazy¢ u pacjentéw z kardiomiopatia, u ktérych wystapit hemodynamicznie lla c

tolerowany VT, jezeli nie byto odwracalnych przyczyn arytmii

Prewencja pierwotna
U wszystkich pacjentdw z kardiomiopatia, u ktérych nie wystapito nagte zatrzymanie krazenia ani
utrwalona arytmia komorowa, zaleca sie wszechstronng stratyfikacje ryzyka SCD podczas poczatkowej
oceny, a nastepnie w odstepach 1-2 lat, a takze w kazdym przypadku zmiany stanu klinicznego

Stosowanie zweryfikowanych algorytmoéw/skal oceny ryzyka SCD, jezeli s3 one dostepne, jako narzedzi

wspomagajacych wspdlne podejmowanie decyzji, kiedy oferuje sie implantacje ICDe:
* zaleca sie u pacjentéw z HCM [81, 525, 535]
* nalezy rozwazy¢ u pacjentow z DCM, NDLVC lub ARVC [185, 186, 524, 526, 536-542] lla B

Jezeli pacjent z kardiomiopatig wymaga wszczepienia stymulatora, nalezy rozwazy¢ wszechstronng
stratyfikacje ryzyka SCD w celu oceny potrzeby implantacji ICD

Jezeli wskazany jest ICD, zaleca sie ocene, czy pacjent nie mdgtby odnies¢ korzysci z CRT [533]

U pacjentéw ze wskazaniem do ICD, u ktérych nie przewiduje sie stymulacji z powodu bradykardii,

terapii resynchronizujgcej ani stymulagji przeciwczestoskurczowej, nalezy rozwazac defibrylatory pod- lla B
skorne jako alternatywne w stosunku do defibrylatoréw przezzylnych [543]

Nalezy rozwazac zewnetrzny kardiowerter-defibrylator noszony przez pacjenta (kamizelke defibrylujaca)

u dorostych pacjentéw ze wskazaniami do ICD w ramach prewencji wtérnej, ktérzy czasowo nie sg lla C
kandydatami do implantacji ICD

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych; ‘Wspolne podejmowanie decyzji jest znacznie utatwione, jezeli stosuje sie narzedzia utatwiajace decyzje pacjenta,
dopasowane do jego perspektywy, a takze bardziej tradycyjne narzedzia wspomagania decyzji przeznaczone dla personelu medycznego; “Rdznica poziomu wiarygodnosci
danych odzwierciedla rézny poziom danych naukowych dostepnych dla réznych fenotypéw kardiomiopatii; *R6znica klasy zaleceri odzwierciedla ré6zng sprawnos$¢ dostep-
nych modeli dla réznych fenotypéw kardiomiopatii

Skroty: ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; CRT, terapia resynchronizujgca; DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa; HCM, kardiomiopatia przerostowa;

ICD, wszczepialny kardiowerter-defibrylator; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory; RCM, kardiomiopatia restrykcyjna; SCD, nagty zgon sercowy; VF, migota-
nie komor; VT, czestoskurcz komorowy

ktore prawdopodobnie doprowadzityby do Smierciw ciggu i jezeli s dostepne, moga przynosi¢ korzysci kliniczne
najblizszego roku. w poréwnaniu z podejsciem opartym na ocenie czyn-

Kalkulatory ryzyka arytmicznego moga by¢ uzy- nikéw ryzyka [524-526]. Kwestia wartosci progowej dla
tecznymi narzedziami do przewidywania ryzyka SCD  implantacji ICD moze by¢ problematyczna, poniewaz
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Tabela zalecen 13 — Zalecenia dotyczace rutynowej dalszej obserwacji pacjentéw z kardiomiopatia

Zalecenia Klasa® | Poziom"

Zaleca sie, aby u wszystkich klinicznie stabilnych pacjentéw z kardiomiopatig co 1-2 lata dokonywac rutynowej mul-

tiparametrycznej kontroli, obejmujacej EKG i echokardiografie

| C

Ocene kliniczng z EKG i obrazowaniem réznymi metodami zaleca sie u pacjentéw z kardiomiopatig w kazdym przy-

padku znacznej lub nieoczekiwanej zmiany objawdw

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych
Skréty: EKG, elektrokardiogram

kazda wartos¢ progowa oznacza pewien kompromis
miedzy niepotrzebnymi implantacjami ICD, z ich poten-
cjalnymi powiktaniami, a potencjatem pozostawienia
pacjenta niezabezpieczonego przed SCD. Wzgledna waga
tych przeciwstawnych dziatan niepozadanych rézni sie
istotnie miedzy poszczegdélnymi pacjentami i powinno
to by¢ uwzgledniane w ramach zindywidualizowanego
procesu podejmowania decyzji. Strategie stratyfikacji
ryzyka w kazdej z kardiomiopatii oraz role ICD w prewencji
pierwotnej oméwiono w rozdziale 7.

W wytycznych ESC z 2022 roku dotyczacych postepo-
wania u pacjentéw z komorowymi zaburzeniami rytmu
i prewencji SCD przedstawiono szczegétowe zalecenia
dotyczace optymalnego programowania urzadzen oraz
prewencji/postepowania w przypadku nieuzasadnionych
interwencji. Wszczepianie urzadzen zgodnych z MRl jest
rozsadne, bioragc pod uwage oczekiwang potrzebe CMR
w trakcie dalszej obserwacji. U dzieci nalezy rozwazac
prostsze urzadzenia (np. jednojamowe/z elektroda typu
single-coil lub podskérne ICD), biorgc pod uwage szczegdl-
ne kwestie zwigzane z wielkoscia/ksztattem oraz wzrostem
ciata. Wykazano, ze zewnetrzny kardiowerter-defibrylator
noszony przez pacjenta (kamizelka defibrylujgca) pozwala
na skuteczne wykrywanie i leczenie komorowych zaburzen
rytmu [527]. Dostepnych jest jednak bardzo niewiele da-
nych na temat korzysci z tych urzadzen w prewencji pier-
wotnejw innych sytuacjach niz wczesna faza zawatu serca
(np.zapalenie miesnia sercowego, PPCMitd.) i obecnie nie
mozna sformutowac zadnych zalecen.

6.10.6. Rutynowa obserwacja pacjentéow

z kardiomiopatia

Ogolnie rzecz biorac, pacjenciz kardiomiopatig wymagaja
dozywotniej obserwacji w celu wykrywania zmian obja-
wow, ryzyka zdarzen niepozadanych, czynnosci komér
oraz rytmu serca.

Czestotliwo$¢ monitorowania zalezy od ciezkosci cho-
roby, wieku pacjenta oraz wystepujacych u niego objawdw.
Oceny klinicznej, wiacznie z 12-odprowadzeniowym EKG
i TTE, nalezy dokonywac co 1-2 lata lub czesciej, jezeli
pacjenci zgfaszaja nowe objawy. Ambulatoryjne monito-
rowanie EKG zaleca sie u wiekszosci pacjentéw co 1-2 lata
w celu wykrywania bezobjawowych przedsionkowych
i komorowych zaburzen rytmu, a takze w przypadku
wystapienia omdlenia lub kotatan serca. CMR nalezy roz-
wazac co 2-5 lat lub czesciej u pacjentdéw z postepujaca

chorobg (patrz rozdz. 6.7.3). Obiektywnych dowodoéw
pogorszenia choroby moze dostarczy¢ CPET, ale badanie
to trzeba wykonywac¢ tylko co 2-3 lata, chyba Ze nastapita
zmiana objawéw. Badanie wysitkowe na cykloergometrze
rowerowym lub ruchomej biezni réwniez moze dostarczy¢
cennych informacji czynnosciowych u pacjentéw niezdol-
nych do wykonania CPET.

6.11. Badania przesiewowe w rodzinie i dalsza
obserwacja krewnych

Wszystkim krewnym pierwszego stopnia pacjentéw z kar-
diomiopatia nalezy oferowac kliniczna ocene przesiewowg
obejmujaca EKG i obrazowanie serca (echokardiografia
i/lub CMR). W rodzinach, w ktérych zidentyfikowano wa-
riant genetyczny wywotujacy chorobe, nalezy oferowac
kaskadowe badania genetyczne (patrz rozdz. 6.8.3). Osoby,
u ktérych nie stwierdzono wariantu wystepujacego w ro-
dzinie ani fenotypu klinicznego, mozna zwykle zwolni¢
z dalszej obserwacji, zalecajac zgtaszanie sie na ponowna
ocene w przypadku wystapienia objawéw lub uzyskania
nowych klinicznie istotnych danych w rodzinie. U krewnych
bedacych nosicielami rodzinnego wariantu genetycznego
nalezy dokonywac systematycznej oceny klinicznej obej-
mujacej EKG, obrazowanie serca réznymi metodami oraz
dodatkowe badania (np. monitorowanie holterowskie)
w zaleznosci od wieku, fenotypu rodzinnego oraz geno-
typu (ryc. 11). Podobnie, jezeli nie zidentyfikowano gene-
tycznej przyczyny choroby, albo dlatego, ze u probanta nie
stwierdzono wariantéw patogennych/prawdopodobnie
patogennych, albo z powodu nieprzeprowadzenia badan
genetycznych, zaleca sie obserwacje kliniczng wszystkich
krewnych pierwszego stopnia. W rodzinach bez znanego
wariantu wywotujacego chorobe nalezy oferowac staty
nadzér kliniczny nad dzie¢mi, biorgc pod uwage penetra-
cje choroby zalezng od wieku, a w zaleznosci od wywiadu
rodzinnego i innych czynnikéw staty nadzér kliniczny
powinno sie oferowac takze dorostym krewnym. W rodzi-
nach, w ktérych choroba dotknieta jest tylko jedna osoba
i nie zidentyfikowano wariantu genetycznego, mozna
zmniejszy¢ czestotliwos$¢ i dlugosé obserwacji klinicznej
(patrzryc. 11).

Ogodlnie rzecz biorac, czestotliwos¢ klinicznej oceny
serca u krewnych bedzie zaleze¢ od sposobu dziedziczenia,
ryzyka incydentu u danej osoby, a takze dtugosci zycia
skorygowanej o jego jakos¢. Bedzie ona réwniez zaleze¢ od
wieku, rodzaju kardiomiopatii oraz wywiadu rodzinnego

54 www.journals.viamedica.pl/kardiologia_polska



Wytyczne ESC 2023 dotyczace postepowania w kardiomiopatiach

Tabela zalecen 14 — Zalecenia dotyczace badan przesiewowych w rodzinie oraz dalszej obserwacji krewnych

Zalecenia m Poziom"

Po przeprowadzeniu kaskadowych badan genetycznych zaleca sie multiparametryczng ocene kliniczng, obejmujaca EKG

i obrazowanie serca, a takze dtugoterminowga dalszg obserwacje u krewnych pierwszego stopnia, u ktérych wystepuje | B

ten sam wariant wywotujacy chorobe, co u probanta [178, 544, 547]

Po przeprowadzeniu kaskadowych badan genetycznych zaleca sie, aby krewnych pierwszego stopnia bez fenotypu

choroby, u ktérych nie wystepuje ten sam wariant wywotujacy chorobe, co u probanta, zwolni¢ z dalszej obserwacji,

ale zaleci¢ im ponowna ocene w przypadku wystgpienia objawdw lub pojawienia sie w rodzinie nowych klinicznie

istotnych danych

Jezeli u probanta nie wykryto wariantu patogennego/prawdopodobnie patogennego lub nie przeprowadzono badan

genetycznych, zaleca sie, aby u krewnych pierwszego stopnia dokona¢ multiparametrycznej poczatkowej oceny klinicz- C

nej, obejmujacej EKG i obrazowanie serca

Jezeli u probanta nie wykryto wariantu patogennego/prawdopodobnie patogennego lub nie przeprowadzono badan

genetycznych, u krewnych pierwszego stopnia nalezy rozwazy¢ systematyczng, dtugoterminowa multiparametryczng lla C

ocene kliniczng, obejmujacg EKG i obrazowanie serca

Jezeli krewny pierwszego stopnia zmart, podczas kaskadowych badan przesiewowych nalezy rozwazy¢ ocene kliniczng

krewnych tej zmartej osoby (tj. krewnych drugiego stopnia probanta)

lla C

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych
Skroty: EKG, elektrokardiogram

(penetracja, ekspresja fenotypowa oraz ryzyko powikfan
u krewnych dotknietych choroba).

Badania penetracji choroby wykazaty podobny esowa-
ty ksztatt krzywej wzrostu ekspresji fenotypowej w ciggu
catego zycia w rodzinach z potwierdzonymi genetycznie
uwarunkowanymi kardiomiopatiami. Penetracja w dzie-
cinstwie wynosi okoto 5% w pierwszej dekadzie zycia,
zwiekszajac sie 0 10%-20% na dekade od drugiej do
siodmej dekady, po czym tempo przyrostu zmniejsza sie
do 5%-10% w ostatnich dekadach, chociaz w niektérych
populacjach do 25% rozpoznan moze by¢ stawianych
u 0s6b w wieku powyzej 65 lat [544]. W HCM, w ktdrej
wskaznikami predykcyjnymi ekspresji choroby w trakcie
obserwacji sg pte¢ meska, niewielkie nieprawidtowosci
w EKG oraz okreslone geny, nachylenie krzywej wzrostu
ekspresji choroby w dziecinstwie i mtodym wieku doro-
stym moze by¢ wieksze (przyrost o 20% na dekade) i po-
dobne do tego obserwowanego w $rednim wieku [178].

Penetracja w wiekszosci kardiomiopatii jest niepetna
i w rodzinach z kardiomiopatia osigga 70%-90% w wieku
70lat [178]. Wykazano, ze — z pewnymi wyjatkami — przy
obecnych kryteriach diagnostycznych penetracja choroby
u kobiet jest opdzZniona (przesunieta) o 10 lat w poréwna-
niu z mezczyznami [178, 545-548].

Przesiewowe badania serca od dziecifnstwa do wie-
ku podesztego powinny by¢ oferowane: 1) nosicielom
genetycznych patogennych/prawdopodobnie patogen-
nych wariantéw zwigzanych z kardiomiopatiami; a takze
2) osobom, u ktérych wykazano rodzinne wystepowanie
choroby. Proponowana czestotliwos¢ przesiewowej oce-
ny, obejmujagcej EKG i echokardiografie (oraz dodatkowe
badania, jezeli uwaza sie to za wtasciwe), to 1-3 lata przed
osiggnieciem wieku 60 lat, a potem co 3-5 lat.

Te zalecenia odnoszg sie do rodzin, w ktérych wyste-
puje kardiomiopatia. Penetracja podobnych wariantéw

identyfikowanych poza kontekstem rodzinnym jest
prawdopodobnie znacznie mniejsza, a korzysci i szkody
zwigzane z badaniami przesiewowymiinadzorem w takiej
sytuacji pozostaja przedmiotem oceny [549-551].

6.11.1. Szczeg6lne rozwazania dotyczace badan
przesiewowych w rodzinie

Jezeli wszechstronna ocena probanta z kardiomiopatia
(w tym negatywny wynik badan genetycznych) oraz krew-
nych pierwszego stopnia w rodzinach, w ktérych mozna
byto uzyskac wystarczajace informacje (tj. zwystarczajaco
duzg liczba 0séb z réznych pokolen), prowadzi do wnio-
sku, ze kardiomiopatia ma charakter izolowany (tj. jedyna
dotknietg nig osobg jest probant), to wéwczas mozna
rozwazy¢ zakonczenie okresowego nadzoru u krewnych
pierwszego stopnia w wieku =50 lat, u ktérych badania
serca nie wykazaty nieprawidtowosci.

Jezeli sposéb dziedziczenia jest prawdopodobnie lub
definitywnie inny niz autosomalny dominujacy, okresowg
ocene krewnych nalezy indywidualizowaé, np. 1) hetero-
zygotycznych nosicieli genéw kardiomiopatii, ktéra ma
niewatpliwie charakter recesywny, mozna zwolni¢ z nad-
zoru; 2) u heterozygotycznych nosicieli choroby sprzezonej
zchromosomem X ocene serca mozna opézni¢, poniewaz
fenotyp moze ulec ekspresji w pézniejszym okresie zycia;
oraz 3) obserwacje w rodzinach z wiecej niz jednym praw-
dopodobnie lub definitywnie patogennym wariantem
(oligopoligenicznos¢) nalezy przedyskutowa¢ w ramach
zespotu zajmujacego sie kardiomiopatiami.

6.12. Wsparcie psychologiczne dla pacjentow

z kardiomiopatiq i cztonkow ich rodzin
Przystosowanie sie do rozpoznania dziedzicznej kardio-
miopatii moze by¢ wyzwaniem psychospotecznym. Moze
ono obejmowac pogodzenie sie ze Swiadomosciag nowego
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Badanie genetyczne u probanta

!

Wynik badania genetycznego

f { 1

Nie stwierdzono wariantu/
VUS /nie przeprowadzono

Wariant patogenny/

/prawdopodobnie patogenny

‘ Kaskadowe badania

Analiza segregacji/

badan genetycznych

Ponownie rozwazy¢
inne przyczyny

l

Kaskadowa przesiewowa

kliniczne i genetyczne — /badania czynnosciowe, —> ocena Kliniczna —
(klasa I) jezeli mozliwe (klasa I)
Status pod wzgledem wariantu
wykrytego u probanta i
( ) ( )
Wariant obecny + o Fenotypy )
-+ fenotyp Kliniczny Wariant nieobecny kardiomiopatii Stan prawidfowy
Diugoterminowa Zwolnienie Dtugoterminowa Powtarza¢ przesiewowg
obserwacja z obserwacii ‘ obserwacja oceng w regularnych
(klasa I) (klasa I) \ (klasa I) odstgpach?® (klasa lla)

Rycina 11. Algorytm podejscia do badan przesiewowych w rodzinie i dalszej obserwacji cztonkdw rodziny
2Jezeli poza probantem nie ma innych krewnych dotknietych chorobg, a w badaniach genetycznych nie zidentyfikowano wariantu zwigzane-
go z choroba, rozwazy¢ wczesniejsze przerwanie przesiewowej oceny klinicznej

Skrét: VUS, wariant o niepewne;j istotnosci

rozpoznania, wykluczenie z wyczynowego uprawiania
sportu, a takze koniecznos¢ zycia z niewielkim ryzykiem
SCD [205]. Mimo iz przeprowadzone badania wskazuja,
ze pacjenci z dziedzicznymi kardiomiopatiami dostoso-
wuja sie dobrze do nowej sytuacji po implantacji ICD,
istnieje wazna podgrupa oséb, ktére jednak wymagaja
dodatkowego wsparcia [552-556]. Decyzja o poddaniu sie
implantacji ICD i zyciu z tym urzadzeniem réwniez moze
stwarza¢ wyzwania psychologiczne, szczegdlnie u oséb
mtodych, tych, ktére doswiadczyty wielu wytadowan
urzadzenia oraz/lub tych, ktére wyjsciowo stabo funk-
cjonujg psychospotecznie [553, 554, 557]. Nie tylko SCD
dotyczacy mtodego krewnego prowadzi do nasilonego
zalu, ale ponadto co drugi krewny zgtasza stres pourazowy

lub dtugotrwaty zal po uptywie przecietnie 6 lat od zgonu
[558]. Kliniczne wsparcie psychologiczne pacjentéw i ich
rodzin dotknietych dziedzicznymi kardiomiopatiami jest
waznym aspektem multidyscyplinarnego, zespotowego
postepowania i powinno by¢ dostepne, jezeli jest po-
trzebne [559]. Klinicysci powinni zdawac¢ sobie sprawe
z potencjatu niekorzystnych psychologicznych wynikéw
leczenia i nisko wyznacza¢ prég kierowania takich oséb
do odpowiednich specjalistow.

Wyzwania psychologiczne u pacjentéw i cztonkéw ich
rodzin podsumowano w tabeli 16. Mimo iz wielu pacjentéw
i cztonkéw rodzin odniesie korzysci z poradnictwa psycho-
spotecznego prowadzonego przez dowolnego cztonka
zespotu leczacego, nalezy podkresli¢, ze u niektérych oséb
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Tabela 16. Rozwazania psychologiczne

Grupa Rozwazania psychologiczne
pacjentow

Nowe rozpo- * Stygmatyzacja zwigzana z chorobg ukfadu krazenia i btedne przekonanie, ze takie choroby wystepuja tylko u ludzi

znanie starszych
* Obawa przed nagtym zgonem sercowym moze zaburza¢ pewnosc siebie i generowac lek przed wysitkiem fizycznym
* Obawy w zwigzku z ryzykiem dziedziczenia choroby przez krewnych, zwtaszcza dzieci
* Pewnosc siebie i sprawnos¢ w samoleczeniu choroby
* Bezposrednie doswiadczenie z chorobg wptywa na postrzeganie rokowania [211]

ICD * Po implantacji wiekszos¢ pacjentow dostosowuije sie dobrze do zycia z ICD; mimo iz poczgtkowo moze nastgpic spa-

dek jakosci zycia zwigzanej ze zdrowiem oraz dobrostanu psychologicznego, p6zniej czesto te kwestie powracajg do
normy [552, 560, 561]
* Do 30% pacjentdw rozwija lek i/lub prezentuje objawy stresu pourazowego i potrzebuje dodatkowego wsparcia [562]
* Na najwieksze ryzyko niekorzystnych psychologicznych wynikéw leczenia narazeni s pacjenci w mtodym wieku, ci,
ktérzy doswiadczyli wielu wytadowan ICD, oraz/lub ci, ktérzy zle funkcjonowali psychologicznie przed wszczepieniem
urzadzenia [553-555, 561, 563]

* U miodych oséb, zwtaszcza kobiet, wazng kwestig moga byc zastrzezenia dotyczace postrzegania wiasnego ciata [554]
* Proces podejmowania decyzji w odniesieniu do 0séb, u ktérych zaleca sie ICD, powinien by¢ ukierunkowany na pacjen-
ta i obejmowac wywazone przedyskutowanie korzysci i zagrozen oraz zwrécenie bacznej uwagi na pytania i obawy

pacjenta [564]

Ograniczenia do-
tyczace wysitku
fizycznego

* Brak aktywnosci fizycznej jest waznym wyznacznikiem ztego rokowania

* Problem ten moze prowadzi¢ do pogorszenia jakosci zycia zwigzanej ze zdrowiem u 0s6b, ktére zaczynajg bac sie
wykonywania nawet wysitkéw o niewielkiej intensywnosci

* Sportowcy, ktérym zaleca sie zmniegjszenie aktywnosci, mogg doswiadczac nasilonego zalu i moga miec trudnosci
z dostosowaniem sie do tego zalecenia [565]

* Dyskusja ukierunkowana na pacjenta i baczne zwracanie uwagi na jego obawy majg zasadnicze znaczenie dla utatwie-
nia tym osobom dokonania znacznych zmian stylu zycia [566-568]

SCD w mtodym
wieku w wywia-
dzie rodzinnym

* U oséb, ktére doswiadcza SCD u mtodego krewnego, istnieje istotne ryzyko ztego funkcjonowania psychologicznego,
w tym stresu pourazowego i dfugotrwatej zatoby [558]

+ Zaloba jest prawidtowa reakcja na strate bliskiej osoby. O nadmiernie diugiej zatobie mozna méwic wtedy, kiedy proces
zatoby ulega ,zatrzymaniu” [569]

Wieksze ryzyko probleméw psychologicznych wystepuje u 0séb, ktére byty swiadkami Smierci lub znalazty ciato zmartej

osoby [558]

Wiekszy lek obserwuje sie u matek zmartej osoby [558]
Wsparcie psychologiczne dla cztonkéw rodziny jest wazng i czesto niezaspokojong potrzebg po SCD w mfodym wieku

[570, 571]

Dzieci i nastolatki

* Rozpoznanie w dziecinstwie moze wywotywac lek, zwtaszcza u rodzicéw. Wazny jest dostep do zasoboéw zapewniaja-
cych wsparcie w praktycznych kwestiach, takich jak przekazanie odpowiednich informacji szkole

* Przejscie od opieki pediatrycznej do opieki nad osobami dorostymi moze by¢ trudne dla dzieci i ich rodzin

* Podczas podejmowania decyzji dotyczacych wykonywania badan genetycznych u bezobjawowych dzieci czesto
korzystne moze by¢ zaangazowanie psychologa klinicznego, ktéry zapewni wsparcie w procesie dostosowania sie do

wyniku

Objawowa
choroba

* U oséb, ktdre zmagaja sie z objawami, postrzegany wptyw choroby na jakos¢ zycia zwigzang ze zdrowiem bedzie
prawdopodobnie wiekszy. Czynniki wptywajace na sprawnos¢ wiasnych dziatan bedg wptywac na zdolno$¢ pacjenta
do aktywnego udziatu w leczeniu wtasnej choroby, w tym przestrzegania zalecen terapeutycznych odnosnie do przyj-
mowania lekéw [572]

* Potrzeba powaznej interwencji, takiej jak przeszczepienie serca, moze by¢ przyczyng istotnych probleméw psycholo-
gicznych i bardzo wazne jest wowczas wsparcie psychologa klinicznego [573]

Badania gene-
tyczne

* Pomimo potencjalnych probleméw dostosowawczych wiekszos¢ pacjentéw, ktérzy poddaja sie badaniom genetycz-
nym, nie zgtasza dystresu [574]

* Poradnictwo genetyczne powinno obejmowac wszelkie obawy lub potrzeby psychospoteczne zwigzane z badaniami
genetycznymi [204]

* W razie potrzeby nalezy zapewni¢ pacjentom dodatkowe wsparcie w procesie przekazywania informacji na temat
ryzyka genetycznego zagrozonym czfonkom rodziny [575]

Skroty: ICD, wszczepialny kardiowerter-defibrylator; SCD, nagty zgon sercowy
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Tabela zalecen 15 — Zalecenia dotyczace wsparcia psychologicznego dla pacjentéw i cztonkéw rodzin z kardiomiopatiag

Zalecenia m Poziom®

Zaleca sie, aby wsparcie psychologiczne przez odpowiednio wyszkolony personel medyczny oferowac wszystkim

osobom, ktére doswiadczyty przedwczesnego nagtego zgonu sercowego cztonka rodziny z kardiomiopatig [558, | B

570, 571, 576, 577]

Zaleca sie, aby wsparcie psychologiczne przez odpowiednio wyszkolony personel medyczny oferowac wszystkim

osobom z dziedziczna kardiomiopatia, u ktérych zastosowano wszczepialny kardiowerter-defibrylator [552-556, B

561, 563]

Wsparcie psychologiczne przez odpowiednio wyszkolony personel medyczny nalezy rozwazy¢ u wszystkich pacjen-

lla C

téw i rodzin z dziedziczng kardiomiopatig, a zwtaszcza w przypadku problemdw opisanych w tekscie®

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych; <Patrz tab. 16

konieczne jest leczenie prowadzone przez odpowiednio
wyszkolonego specjaliste, takiego jak psycholog kliniczny.

6.13. Droga pacjenta

Systematyczne, multiparametryczne podejécie do diagno-
styki i oceny u pacjentéw z podejrzeniem kardiomiopatii,
ktére opisano w tym rozdziale, umozliwia klinicystom
stwierdzenie obecnosci kardiomiopatii i okreslenie jej
etiologii, a takze pozwala podjac decyzje dotyczace lecze-
nia objawéw i prewencji powiktan zwigzanych z choroba.
Mimo iz wiele aspektéw opieki klinicznej i zwigzanych
z tym zalecen jest wspdlnych dla wszystkich fenotypéw
kardiomiopatii, ustalenie rozpoznania etiologicznego ma
zasadnicze znaczenie dla zastosowania leczenia swoistego
dla choroby, ktére oméwiono szczeg6towo w nastepnych
czesciach niniejszych wytycznych (patrz rozdz. 7).

7.POSZCZEGOLNE FENOTYPY
KARDIOMIOPATII

7.1. Kardiomiopatia przerostowa

W wytycznych ESC z 2014 roku dotyczacych rozpoznawa-
nia i leczenia HCM przedstawiono szczegétowe zalecenia
dotyczace oceny i postepowania u pacjentéw z HCM [1].
Celem niniejszych wytycznych jest przedstawienie ograni-
czonego uaktualnienia dokumentu z 2014 roku, z podkre-
Sleniem nowych aspektéw i zwrdceniem uwagi czytelnika
naocene i postepowanie w HCM u oséb dorostych i dzieci.
Wiecej informacji na temat danych naukowych, na ktérych
oparto zalecenia, zamieszczono w Uzupetniajacych danych
dostepnych w internecie, w tabeli S1.

7.1.1. Rozpoznanie

7.1.1.1. Kryteria diagnostyczne

Osoby doroste: u osoby dorostej HCM definiuje sie jako
grubos¢ sciany LV =15 mm w dowolnym segmencie mie-
$nia sercowego, ktérej nie mozna wyttumaczy¢ wytacznie
warunkami obcigzenia serca. Mniejszego stopnia pogru-
bienie $ciany (13-14 mm) wymaga oceny innych cech,
w tym wywiadu rodzinnego, znalezisk genetycznych oraz
nieprawidtowosci w EKG.

Dzieci: rozpoznanie HCM wymaga grubosci $ciany LV
wiekszej o ponad 2 odchylenia standardowej od przewi-
dywanej wartosci $redniej (Z-score >2) [578].

Krewni: kliniczne rozpoznanie HCM u dorostych
krewnych pierwszego stopnia pacjentéw z jednoznacz-
na choroba opiera sie na stwierdzeniu grubosci $ciany
LV =13 mm. U krewnego pierwszego stopnia bedacego
dzieckiem, u ktérego Z-score grubosci sciany LV wynosi
<2, obecnos¢ towarzyszacych nieprawidtowosci morfo-
logicznych lub nieprawidtowosci w EKG powinna nasu-
wac podejrzenie HCM, ale sama nie jest diagnostyczna
dla HCM.

7.1.1.2. Diagnostyka

Poczatkowa diagnostyka w kierunku HCM obejmuje wy-
wiad indywidualny i rodzinny, badanie przedmiotowe, EKG,
obrazowanie serca i badania laboratoryjne pierwszego
rzutu, jak opisano w rozdziale 6.

7.1.1.3. Echokardiografia
Poniewaz zwiekszona grubos$¢ sciany komory moze wy-
stepowaé w dowolnym miejscu (wiacznie z RV), nalezy
udokumentowac obecnos¢, rozktad i ciezkos$¢ przerostu,
postugujac sie wystandaryzowanym protokotem obra-
zowania w przekroju poprzecznym w kilku projekcjach
[579]. W tabeli 17 podsumowano gtéwne elementy, ktére
nalezy oceni¢ w badaniach obrazowych u pacjentéw
zpodejrzewana lub potwierdzong HCM. Pewne znaleziska
w badaniach obrazowych moga wskazywac na okreslone
rozpoznanie (tab. 18 i rozdz. 6) [62].

Identyfikacja LVOTO jest wazna dla leczenia objawéw
i oceny ryzyka SCD (patrz rozdz. 7.1.5). U wszystkich pa-
cjentow zaleca sie dwuwymiarowg i dopplerowska ocene
echokardiograficzng podczas proby Valsalvy w pozycji
siedzacej i potlezacej — a nastepnie w pozycji stojacej,
jezeli nie wywofano gradientu ci$nienia (ryc. 12) [587, 588].
U objawowych pacjentéw zaleca sie echokardiograficzng
prébe wysitkowa, jezeli manewry przytézkowe nie wywo-
fajg LVOTO z gradientem cisnienia =50 mm Hg. Nie zaleca
sie natomiast prowokacji farmakologicznej z uzyciem
dobutaminy, poniewaz nie jest ona fizjologiczna i moze
byc¢ Zle tolerowana.
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Tabela zalecen 16 — Zalecenia dotyczace oceny zawezania drogi odptywu lewej komory

Zalecenia

Klasa® |Poziom®

U wszystkich pacjentéw z HCM podczas poczatkowej oceny zaleca sie przezklatkowa echokardiografie 2D i dopple-

rowska w spoczynku i podczas préby Valsalvy w pozycji siedzacej i pétlezacej — a nastepnie w pozycji stojacej, jezeli | B
wczesniej nie wywotano gradientu cisnienia — w celu wykrycia LVOTO [84, 86, 365, 525, 584, 587, 589-594]

U objawowych pacjentéw z HCM i spoczynkowym lub wywotanyme szczytowym chwilowym gradientem cisnie-

nia w drodze odptywu LV <50 mm Hg zaleca sie echokardiografie 2D i dopplerowska podczas wysitku fizycznego

W pozycji stojacej, siedzacej (jezeli jest to mozliwe) lub pétlezacej w celu wykrycia dajgcego sie wywotac LVOTO oraz

niedomykalnosci mitralnej wywotanej przez wysitek [588, 595-598]

U pacjentéw z HCM i LYOTO nalezy rozwazy¢ echokardiografie przezprzetykowa, jezeli mechanizm zawezania jest

niejasny lub kiedy ocenia sie aparat mitralny przed zabiegiem redukcji przegrody, lub kiedy podejrzewa sie ciezka lla C

niedomykalno$¢ mitralng spowodowang nieprawidfowosciami samej zastawki [599-602]

U objawowych pacjentéw z HCM i niekonkluzywnymi wynikami nieinwazyjnych badan obrazowych serca mozna roz-

llb C

wazy¢ cewnikowanie lewej i prawej strony serca w celu oceny ciezkosci LVOTO i pomiaru cisnief napetniania LV [603]

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych; Prowokacja za pomocg préby Valsalvy, pozycji stojacej lub azotanu podanego doustnie
Skroty: 2D, dwuwymiarowa; HCM, kardiomiopatia przerostowa; LV, lewa komora; LVOTO, zawezanie drogi odptywu lewej komory

Tabela zalecen 17 — Dodatkowe zalecenie dotyczace oceny za pomoca rezonansu magnetycznego serca w kardiomiopatii przerostowe;j

Zalecenie Klasa® |Poziom"

CMR ze wzmocnieniem kontrastowym mozna rozwazy¢ przed ASA lub miektomig w celu oceny rozlegtosci i rozkfadu

przerostu i wtdknienia miesnia sercowego [606, 607]

b C

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych
Skroty: ASA, alkoholowa ablacja przegrody; CMR, rezonans magnetyczny serca

7.1.1.4. Rezonans magnetyczny serca

Rezonans magnetyczny serca zaleca sie u pacjentéw zHCM
podczas poczatkowej oceny (ogdlne zalecenia opisano
w rozdziale 6.7.3 i tabeli zalecen 5). Szczegdlnie pomocny
moze by¢ CMR u pacjentéw z podejrzeniem przerostu ko-
niuszka lub $ciany bocznej, a takze z tetniakiem koniuszka
LV. Gtéwne elementy, ktére nalezy oceni¢, podsumowano
w tabeli 17.

Pézne wzmocnienie po podaniu gadolinu wystepuje
u 65% pacjentéw (zakres 33%-84%), typowo w postaci
ognisk w srodkowej czesci miokardium w obszarach
przerostu oraz w punktach przedniego i tylnego przy-
czepu RV [604]. LGE jest nietypowe w segmentach bez
przerostu, z wyjatkiem zaawansowanych stadiéw cho-
roby, w ktérych czesto stwierdza sie LGE obejmujace
petna grubos¢ sciany w potaczeniu z jej Sciericzeniem
[604]. Moze by¢ ono zwigzane ze zwiekszong sztywnoscig
miesnia sercowego i niekorzystna przebudowa LV, a roz-
legtos¢ LGE wigze sie z wieksza czestoscig wystepowania
odcinkowych zaburzen czynnosci skurczowej. LGE rézni
sie znacznie w zaleznosci od zastosowanej metody oceny
ilosciowej, ale jedyng metoda poddang walidacji wzgle-
dem badania sekcyjnego jest technika dwdch odchylen
standardowych [605].

Mimo iz CMR rzadko pozwala na rozréznienie przyczyn
HCM na podstawie samych ich wtasciwosci magnetycz-
nych, rozktad i ciezko$¢ ekspansji miokardium moze, przy
uwzglednieniu kontekstu klinicznego, sugerowac okre-
$lone rozpoznania (patrz rozdz. 6). Brak wtdknienia moze

by¢ pomocny w réznicowaniu miedzy HCM a fizjologiczna
adaptacja u sportowcéw, ale LGE moze nie wystepowacd
u 0s6b z HCM, zwtaszcza w mtodym wieku lub z mato
nasilona choroba.

7.1.1.5. Metody medycyny nuklearnej

Gtéwna kliniczna przydatnos¢ metod medycyny nu-
klearnej w HCM polega na wykrywaniu ATTR-CA (patrz
rozdz. 7.7). Zalecenia dotyczace przydatnosci scyntygrafii
kosci i CT serca opisano w rozdziale 6.7.4.

7.1.2. Badania genetyczne i przesiewowe

badania rodzin

W mniej wiecej potowie przypadkéw HCM jest dziedziczo-
na mendlowsko. W takich przypadkach dziedziczenie jest
gtéwnie autosomalne dominujace, to jest z 50-proc. ryzy-
kiem przeniesienia choroby na potomstwo [608]. Przypadki
pozornie sporadyczne réwniez moga miec przyczyne mo-
nogenowgy, albo z powodu niepetnej penetracji wariantu
odziedziczonego po rodzicu, albo z powodu obecnosci
wariantéw de novo, ktére nie pochodza od rodzicéw, badz
tez rzadziej w mechanizmie dziedziczenia autosomalnego
recesywnego. Wsrdd osdb, u ktérych wykonuje sie badania
genetyczne, u 40%-60% identyfikuje sie pojedynczy wa-
riant jako przyczyne choroby, chociaz odsetek ten zalezy
od badanej kohorty [124]. Prawdopodobienstwo wykry-
cia wariantu przyczynowego jest najwieksze u mtodych
0s6b z choroba wystepujaca rodzinnie, a najmniejsze
u starszych pacjentéw i oséb z nieklasycznymi cechami
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Tabela 17. Ocena w badaniach obrazowych w kardiomiopatii przerostowej

Gtéwna meto-

Parametr do oceny

da obrazowa-
nia

Grubos¢ sciany LV ECHO/CMR * Wszystkie segmenty LV od podstawy serca do koniuszka nalezy oceni¢ pod koniec rozkur-
czu, najlepiej w projekgji 2D w osi krotkiej, z odnotowaniem grubosci sciany na wysokosci

zastawki mitralnej, w pofowie LV oraz na koniuszku

* CMR ma przewage w wykrywaniu przerostu LV w obrebie koniuszka i sciany
przednio-bocznej, tetniakdw [580] oraz skrzeplin [581], a takze jest bardziej czuta metoda
wykrywania subtelnych wskaznikéw choroby u pacjentéw z wariantami genéw biatek
sarkomeru (np. krypty w miesniu sercowym, nieprawidtowosci miesni brodawkowatych)

[159, 582, 583]
Czynnos¢ skurczowa ECHO/CMR * EF jest suboptymalnym wskaznikiem czynnosci skurczowej LV, jezeli wystepuje przerost
(globalna i regionalna) * Predkosci ruchu miesnia sercowego i parametry odksztatcenia (odksztatcenie i tempo od-

ksztafcenia) w tkankowej echokardiografii dopplerowskiej s typowo zmniejszone w miej-
scu przerostu pomimo prawidfowej EF i moga by¢ nieprawidtowe jeszcze przed wystgpie-
niem zwiekszonej grubosci $ciany u pacjentdw z chorobg uwarunkowang genetycznie

Czynnos¢ rozkurczowa ECHO * Rutynowe badanie powinno obejmowac ocene naptywu mitralnego, obrazowanie metoda
tkankowej echokardiografii dopplerowskiej oraz ocene predkosci przeptywu w zytach ptuc-
nych, cisnienia skurczowego w tetnicy ptucnej oraz wielkosci/objetosci LA

ECHO * Nalezy oceni¢ obecnosc i stopien SAM oraz niedomykalnosci mitralnej. Obecnos¢ cen-

Zastawka mitralna
tralnej lub skierowanej do przodu fali zwrotnej mitralnej powinna nasuwa¢ podejrzenie
nieprawidtowosci samej zastawki mitralnej i skfania¢ do dalszej oceny.

LvOoT ECHO * Patrzryc. 12

Wymiary LA ECHO/CMR * Parametr ten dostarcza waznych informacji prognostycznych [365, 525, 584]

* Do najczestszych mechanizméw powiekszenia LA nalezg niedomykalnos¢ mitralna zwigza-
na z SAM oraz zwiekszone cisnienia napetniania LV
Witdknienie miesnia CMR * Rozktad i nasilenie ekspansji tkanki srédmigzszowej mogg sugerowac okreslone rozpozna-

sercowego/LGE nia. Choroba Andersona-Fabry’ego charakteryzuje sie zmniejszeniem sygnatu na obrazach
T1-zaleznych bez wzmocnienia kontrastowego oraz obecnoscig LGE w obrebie sciany tylnej
i bocznej [134, 155]. W amyloidozie serca obserwuije sie czesto globalne, podwsierdziowe
lub segmentalne LGE oraz bardzo swoisty obraz kinetyki miesnia sercowego i puli krwi

w badaniu z uzyciem gadolinu, wynikajacy z podobnych sygnatow T1 miesnia sercowego

i krwi [585, 586]

Skroty: 2D, dwuwymiarowa; CMR, rezonans magnetyczny serca; ECHO, echokardiografia; EF, frakcja wyrzutowa; LA, lewy przedsionek; LGE, pézne wzmocnienie po podaniu

gadolinu; LV, lewa komora; LVOT, droga odptywu lewej komory; SAM, skurczowy ruch przedniego ptatka zastawki mitralnej do przodu; SCD, nagty zgon sercowy

choroby. Opracowano skale oparte na fenotypie, ktére
pozwalajg przewidywac prawdopodobienstwo wykrycia
genetycznej przyczyny HCM i moga by¢ wykorzystywane
do okreslania priorytetéw badan genetycznych w sytuacji
ograniczonych zasobéw [609, 610]. Geny, dla ktérych
uzyskano definitywne dane naukowe zwigzku z HCM,
podsumowano w tabeli 10. W waznej podgrupie pacjentéw
bez monogenowego wariantu patogennego ani choroby
w wywiadzie rodzinnym, ktérzy s czesciej starsi, ptci me-
skiej, z wywiadem nadcis$nienia tetniczego i z mniejszym
ryzykiem powaznych incydentéw sercowo-naczyniowych,
etiologia choroby jest najprawdopodobniej ztozona [238,
611, 612].

U mniej niz 5% dorostych pacjentéw, ale nawet u 25%
dzieci z HCM wystepuje wariant przyczynowy w innym
genie, ktory imituje fenotyp HCM. Takie genokopie cha-
rakteryzuja sie klinicznie waznymi réznicami, takimi jak
inne ryzyko dziedziczenia, a takze odmienne mozliwosci

postepowaniaileczenia. Etiologia HCM w dziecinstwie jest
bardziej niejednorodna niz w dorostych populacjach i obej-
muje wrodzone btedy metabolizmu, zespoty malformacji
oraz choroby nerwowo-migsniowe [613-615]. Wiekszos¢
przypadkéw HCM w dziecinstwie jest jednak wywofana
przez warianty genéw biatek sarkomeru sercowego, dzie-
dziczone jako cechy autosomalne dominujace [616, 617].
Wzgledna czestos¢ wystepowania réznych etiologii HCM
rézni sie w zaleznosci od wieku: HCM zwigzana z wrodzo-
nymi btedami metabolizmu i zespotami malformacji jest
najczesciej rozpoznawana w ciggu pierwszych dwdéch
lat zycia, natomiast HCM spowodowana chorobami ner-
wowo-miesniowymi (np. ataksja Friedreicha) najczesciej
ujawnia sie w wieku mtodzienczym [613-615]. Poza okre-
sem niemowlecym warianty genéw biatek sarkomeru od-
powiadaja za 55%-75% przypadkéw HCM w dziecinstwie,
a w okresie niemowlecym choroba sarkomeru wystepuje
nawet w 40% przypadkéw [616, 620]. Mimo iz jest to rzad-
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Tabela 18. Cechy w badaniu echokardiograficznym sugerujace okreslone etiologie kardiomiopatii przerostowej

Znalezisko Choroby, ktdre nalezy brac¢ pod uwage

Zwiekszona grubos¢ przegrody miedzyprzedsionkowej

Amyloidoza

Zwiekszona grubos¢ zastawki AV

Amyloidoza; choroba Andersona—Fabry’ego

Zwiekszona grubo$¢ wolnej $ciany RV

Amyloidoza, zapalenie miesnia sercowego, choroba Andersona—Fa-
bry’ego, zespdt Noonan i pokrewne choroby

Niewielka lub umiarkowana ilos¢ ptynu w worku osierdziowym

Amyloidoza, zapalenie miesnia sercowego/zapalenie miesnia serco-
wego i osierdzia

Miesien sercowy o wygladzie ,,matowej szyby” w echokardiografii 2D

Amyloidoza

Koncentryczny LVH

Choroby spichrzania glikogenu, choroba Andersona-Fabry’ego,
warianty genu PRKAG2, ataksja Friedreicha

Skrajny koncentryczny LVH (grubos¢ sciany =30 mm)

Choroba Danona, choroba Pompego

Globalna hipokineza LV (z rozstrzenig LV lub bez niej)

Choroby mitochondrialne, ATTR, warianty genu PRKAG2, choroba
Danona, zapalenie miesnia sercowego, zaawansowane stadium HCM
zwigzanej z wariantami genow biafek sarkomeru, choroba Anderso-
na—Fabry’ego, ataksja Friedreicha

RVOTO

Zesp6t Noonan i pokrewne choroby

Oszczedzenie koniuszka w obrazowaniu odksztatcenia podtuznego

Amyloidoza

Skréty: 2D, dwuwymiarowa; ATTR, amyloidoza transtyretynowa; AV, przedsionkowo-komorowy; HCM, kardiomiopatia przerostowa; LV, lewa komora; PRKAG2, niekatalityczna
podjednostka gamma 2 kinazy biatkowej aktywowanej przez AMP; RV, prawa komora; RVOTO, zawezanie drogi odptywu prawej komory

Zmodyfikowane z Rapezzi i wsp. [62]

l

Maksymalne wywotane szczytowe
LVOTO >50 mm Hg

?
Tak

—Tak —

v

Patrz leczenie LVOTO

—®-

Echokardiografia 2D i dopplerowska w spoczynku, podczas préby Valsalvy i po przyjeciu pozycii stojacej

!

Powtorzy¢
echokardiografig
po roku

Objawy
!

Pacjent objawowy

v

Echokardiograficzna
préba wysitkowa
(klasa I)

l

Maksymalne wywotane
szczytowe LVOTO =50 mm Hg

!
e

k1

Leczenie zachowawcze

e— Pacjent bezobjawowy? —»

Rycina 12. Protokét oceny i leczenia zawezania drogi odptywu lewej komory

U indywidualnych pacjentéw mozna rozwazy¢ echokardiograficzng prébe wysitkowa, jezeli wykrycie gradientu cisnienia w drodze odptywu
lewej komory bedzie miato znaczenie dla zalecen dotyczacych stylu zycia i decyzji dotyczacych leczenia zachowawczego

Skréty: 2D, dwuwymiarowa; LVOTO, zawezanie drogi odptywu lewej komory

sze, wrodzone btedy metabolizmu i zespoty malformacji
moga ujawniac sie réwniez u starszych dziecii nastolatkéw
(patrz rozdz. 7.6) [614].

Ujawniajaca sie w dziecinstwie HCM wymaga doktad-
nej i wszechstronnej diagnostyki w celu potwierdzenia

rozpoznania, okreslenia etiologii i ukierunkowania leczenia
(patrz rozdz. 6).

Zalecenia dotyczace przesiewowej oceny klinicznej,
poradnictwa genetycznego i badan genetycznych opisano
w rozdziatach 6.8.3 i 6.11.
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Pacjent z niewydolnoscig serca (Il-1V klasa wediug NYHA)

l

Migotanie przedsionkow

Kontrola czestosci rytmu
komor/rodzaju rytmu serca
Leczenie przeciwkrzepliwe

\chlazoblawy

Spoczynkowe/dajace sig wywotac
LVOTO =50 mm Hg?

!
i

\i/

—Tk—>

Leczenie LVOTO +«—Tak —

>50% ———

-

Beta-adrenolityki,
werapamil, diltiazem,
diuretyki w matych dawkach

t

—— <50%

v

Beta-adrenolityki, ACEI, ARB,
MRA, ARNI, inhibitory SGLT2,
diuretyki w matych dawkach

J

Rozwazy¢ MCS/
/przeszczepienie serca

Rycina 13. Algorytm leczenia niewydolnosci serca w kardiomiopatii przerostowej

Skréty: ACEI, inhibitor enzymu konwertujacego angiotensyne; ARB, antagonista receptora angiotensynowego; ARNI, antagonista receptora

angiotensynowego i inhibitor neprilizyny; LVEF, frakcja wyrzutowa lewej komory; LVOTO, zawezanie drogi odptywu lewej komory; MCS, me-
chaniczne wspomaganie krazenia; MRA, antagonista receptora mineralokortykoidowego; NYHA, Nowojorskie Towarzystwo Kardiologiczne,

New York Heart Association; SGLT2, kotransporter sodowo-glukozowy typu 2

7.1.3. Ocena objawow

Wiekszo$¢ os6b z HCM jest bezobjawowa, a dtugosc ich
zycia jest prawidtowa, ale u niektérych wystepuja objawy,
czesto wiele lat po pojawieniu sie elektrokardiograficznych
lub echokardiograficznych cech LVH. Ocene objawdw u pa-
cjentéw z kardiomiopatiami opisano w rozdziale 6.4. Ocena
LVOTO, przedstawiona na rycinie 12, powinna by¢ czescig
rutynowej oceny u wszystkich objawowych pacjentéw.

7.1.4. Leczenie objawow i powikian

Ze wzgledu na to, ze nie ma zbyt wielu RCT [621-623],
farmakoterapie stosuje sie najczesciej na zasadzie empi-
rycznej w celu poprawy wydolnosci fizyczneji zmniejszenia
objawoéw. U objawowych pacjentéw z LVOTO celem jest
ograniczenie objawéw za pomocg lekéw, operacji lub
alkoholowej ablacji przegrody. Postepowanie u objawo-
wych pacjentéw bez LVOTO skupia sie na leczeniu aryt-
mii, zmniejszaniu cisnienia napetniania LV oraz leczeniu
dtawicy. Pacjenci z postepujaca dysfunkcja skurczowg lub
rozkurczowg LV oporng na leczenie zachowawcze moga
by¢ kandydatami do przeszczepienia serca (ryc. 13).

7.1.4.1. Postepowanie w zawezaniu drogi odpfywu lewej
komory

Zgodnie z przyjeta konwencja LVOTO definiuje sie jako
szczytowy chwilowy gradient ci$nienia w drodze odptywu
lewej komory (LVOT) w ocenie dopplerowskiej wyno-

szacy =30 mm Hg, ale za wartos¢ progowa dla leczenia
inwazyjnego przyjmuje sie zwykle =50 mm Hg (wartos¢
progowa, przy ktorej na podstawie modeli teoretycz-
nych stuzacych do oceny zaleznosci miedzy gradientem
cisnienia a objetoscig wyrzutowa mozna przewidywag,
Ze staje sie on hemodynamicznie istotny) [587, 624, 625].
Wiekszos¢ pacjentéw z maksymalnym spoczynkowym lub
prowokowanym gradientem ci$nienia w LVOT <50 mm Hg
powinna by¢ leczona zgodnie z zaleceniami dla HCM bez
zawezania drogi odptywu, ale w bardzo niewielu wybra-
nych przypadkach z gradientem cisnienia w LVOT miedzy
30 a 50 mm Hg, u ktérych nie ma innej oczywistej przy-
czyny objawdéw, mozna rozwazad inwazyjne zmniejszenie
gradientu, chociaz nie ma danych odnoszacych sie do tej
grupy. Wiekszos¢ bezobjawowych pacjentéw z LVOTO
nie wymaga leczenia, ale w bardzo niewielu wybranych
przypadkach mozna rozwaza¢ farmakoterapie w celu
zmniejszenia cisnienia w LV [626, 627].

7.1.4.1.1. Srodki ogdlne. Wszyscy pacjenci z LVOTO powinni
unika¢ odwodnienia i nadmiernego spozycia alkoholu,
a ponadto nalezy ich zacheca¢ do redukcji masy ciata
[jezeli wystepuje nadwaga lub otytos¢ — przyp. ttum.].
Leki rozszerzajace tetnice i zyty, w tym azotany i inhibito-
ry fosfodiesterazy typu 5, moga nasila¢ LVOTO i w miare
mozliwosci nalezy ich unika¢ (patrz rozdz. 12.2) [626].
AF de novo lub AF ze zta kontrola czestosci rytmu komér
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Tabela zalecen 18 — Zalecenia dotyczace leczenia zawezania drogi odptywu lewej komory (Srodki ogdine)

Zalecenia Klasa® |Poziom®

U pacjentéw ze spoczynkowym lub dajgcym sie wywotac LVOTO nalezy rozwazy¢, o ile jest to mozliwe, unikanie digok- I c
a

syny oraz lekdw rozszerzajacych naczynia tetnicze lub zylne, w tym azotandw i inhibitoréw fosfodiesterazy [626, 627]

Przed inwazyjnym leczeniem LVOTO u pacjentéw z nowym AF lub AF ze Zle kontrolowang czestoscig rytmu komoér na-

lla C
lezy rozwazy¢ przywrocenie rytmu zatokowego lub uzyskanie odpowiedniej kontroli czestosci rytmu komor [629, 630]

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych
Skréty: AF, migotanie przedsionkéw; LVOTO, zawezanie drogi odptywu lewej komory

Spoczynkowe/dajace sie wywota¢ LVOTO =50 mm Hg

!

Mozna rozwazy¢
Objawy ~—M—>  beta-adrenolityki lub werapamil
1 (klasa lb)
Tak
v
Beta-adrenolityki
(klasa I)

chiaj objawy lub nietolerancja/przeciwwskazania do beta-adrenolitykéw

il (e
chia,i objawy
Dizopiramid . LUB Mawakamten
(klasa I) (klasa lla)
chiaz objawy

Leczenie redukujace przegrode
(klasa I)

Rycina 14. Schemat postepowania w zawezaniu drogi odptywu lewej komory

Skrét: LVOTO, zawezanie drogi odptywu lewej komory

moze nasila¢ objawy wynikajace zLVOTO i wymaga lecze-
nia polegajacego na niezwtocznym przywrdceniu rytmu
zatokowego lub uzyskaniu odpowiedniej kontroli czestosci
rytmu komor [628].

7.1.4.1.2. Farmakoterapia. Leczenie LVOTO u pacjentéow
z HCM przedstawiono na rycinie 14. Zgodnie z przyjeta
praktyka postepowania pacjenci z objawowym LVOTO sg
poczatkowo leczeni beta-adrenolitykami bez dziatania
naczyniorozszerzajacego, w dawce stopniowo zwieksza-
nej do maksymalnej tolerowanej, ale przeprowadzono
niewiele badan poréwnujacych rézne beta-adrenolityki.
W niedawnej matej prébie klinicznej zrandomizacjg i grupa
kontrolng placebo wykazano zmniejszenie LVOTO w spo-
czynku i podczas wysitku, zmniejszenie objawéw i poprawe
QoL podczas leczenia metoprololem [631].

Jezeli sam beta-adrenolityk jest nieskuteczny, mozna
dodac dizopiramid, ktérego dawke zwieksza sie stopniowo
do maksymalnej tolerowanej (zwykle 400-600 mg dzien-

nie) [632-634]. Ten AAD z klasy IA moze istotnie zmniejszac
spoczynkowy gradient cisnienia w LVOT i poprawiac tole-
rancje wysitkow fizycznych z matym ryzykiem proarytmii
i bez zwiekszonego ryzyka SCD [632, 633]. Do ogranicza-
jacych dawke cholinergicznych dziatar ubocznych nalezg
suchos¢ oczu i w jamie ustnej, trudnosci z oddawaniem
moczu lub jego zaleganie, a takze zaparcie [632, 633, 635].
Podczas zwiekszania dawki nalezy monitorowac skory-
gowany odstep QT (QTc), zmniejszajac dawke, jezeli QTc
przekracza 500 ms. Nalezy unika¢ stosowania dizopiramidu
u pacjentéw z jaskra, mezczyzn z objawami tagodnego
rozrostu prostaty, a takze u pacjentéw przyjmujacych
inne leki wydtuzajace odstep QT, takie jak amiodaron
lub sotalol. Dizopiramid mozna stosowac w potaczeniu
z werapamilem [633].

Werapamil (dawka poczatkowa 40 mg trzy razy dzien-
nie, maksymalna 480 mg na dobe) moze by¢ stosowany,
kiedy beta-adrenolityki sa przeciwwskazane lub niesku-
teczne, ale ograniczone dane wskazuja, ze lek ten powinien
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Tabela zalecen 19 — Zalecenia dotyczace zachowawczego leczenia zawezania drogi odptywu lewej komory

Zalecenia

Klasa® |Poziom®

Beta-adrenolityki niewywierajgce dziatania naczyniorozszerzajacego, w dawkach stopniowo zwiekszanych do maksy-

malnej tolerowanej, zaleca sie jako leczenie pierwszego rzutu w celu zmniejszenia objawéw u pacjentéw ze spoczynko- | B

wym lub dajgcym sie wywotac® LVOTO [631-633, 648-650]

Werapamil lub diltiazem, w dawkach stopniowo zwiekszanych do maksymalnej tolerowanej, zaleca sie w celu ograni-

czenia dolegliwosci u objawowych pacjentdéw ze spoczynkowym lub dajgcym sie wywotace LVOTO, ktorzy nie toleruja B

beta-adrenolitykdéw lub maja przeciwwskazania do stosowania tych lekdw [633, 637-641]

Dizopiramid?, w dawce stopniowo zwiekszanej do maksymalnej tolerowanej, zaleca sie w potaczeniu z beta-adrenoli-

tykiem (lub, jezeli nie jest to mozliwe, z werapamilem lub diltiazemem) w celu zmniejszenia objawdw u pacjentéw ze B

spoczynkowym lub dajacym sie wywotace LVOTO [632-634]

Inhibitor ATP-azy miozyny sercowej (mawakamten), w dawce stopniowo zwiekszanej do maksymalnej tolerowanej pod
echokardiograficzng kontrolg LVEF, nalezy rozwazyc¢ jako uzupetnienie beta-adrenolityku (lub, jezeli nie jest to mozliwe,
werapamilu lub diltiazemu), w celu zmniejszenia objawdw u dorostych pacjentéw ze spoczynkowym lub dajgcym sie

wywotacs LVOTO [622, 642-646]

Inhibitor ATP-azy miozyny sercowej (mawakamten), w dawce stopniowo zwiekszanej do maksymalnej tolerowanej

pod echokardiograficzna kontrolg LVEF, nalezy rozwazy¢ jako monoterapie u objawowych dorostych pacjentéw ze

spoczynkowym lub dajacym sie wywotac® (podczas wysitku fizycznego lub préby Valsalvy) LVOTO, ktdrzy nie tolerujg lla B

beta-adrenolitykéw, werapamilu/diltiazemu oraz dizopiramidu lub maja przeciwwskazania do stosowania tych lekéw

(622, 644-646]

Nalezy rozwazy¢ doustne lub dozylne beta-adrenolityki oraz leki naczynioskurczowe u pacjentéw z ciezkim dajgcym sie

wywotace LVOTO, u ktérych wystapity hipotensja lub ostry obrzek ptuc i ktérzy nie reagujg na dozylne podanie ptynow lla C

[627]

Dizopiramid, w dawce stopniowo zwiekszanej do maksymalnej tolerowanej, mozna rozwazy¢ jako monoterapie w celu

zmniejszenia objawow u pacjentéw ze spoczynkowym lub dajgcym sie wywotacc LVOTO u pacjentdw, ktdrzy nie toleru- IIb C

ja beta-adrenolitykow i werapamilu/diltiazemu lub maja przeciwwskazania do stosowania tych lekdw [632]

Beta-adrenolityki lub werapamil mozna rozwazy¢ w wybranych przypadkach u bezobjawowych pacjentéw ze spoczyn-

IIb C

kowym lub dajacym sie wywotace LVOTO w celu zmniejszenia cisnien w LV [623, 639]

Mozna rozwazy¢ ostrozne stosowanie diuretykéw w matych dawkach w celu zmniejszenia dusznosci wysitkowej

w przypadku objawowego LVOTO

b C

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych; Prowokacja za pomoca préby Valsalvy, wysitku fizycznego w pozycji pionowej lub azotanéw podanych doustnie,
jezeli pacjent nie jest zdolny do wysitku fizycznego; W trakcie zwiekszania dawki dizopiramidu nalezy monitorowac skorygowany odstep QT, zmniejszajac dawke, jezeli

przekroczy on 500 ms

Skroty: ATP-aza, adenozynotrifosfataza; LV, lewa komora; LVEF, frakcja wyrzutowa lewej komory; LVOTO, zawezanie drogi odptywu lewej komory

by¢ stosowany ostroznie u pacjentéw z bardzo duzym
gradientem (=100 mm Hg) lub zwiekszonym cisnieniem
skurczowym w tetnicy ptucnej, poniewaz moze woéwczas
wywotac obrzek ptuc [636]. Krétkoterminowe podawanie
doustne moze poprawia¢ wydolnos¢ fizyczna, zmniejszaé
objawy oraz powodowac normalizacje lub poprawe napet-
niania LV w rozkurczu bez zmiany czynnosci skurczowe;j
[637-640]. Podobne dane uzyskano dla diltiazemu (dawka
poczatkowa 60 mg trzy razy dziennie, dawka maksymalna
360 mg na dobe) [641] i lek ten nalezy rozwazac u pacjen-
téw, ktorzy nie toleruja beta-adrenolitykéw i werapamilu
lub maja przeciwwskazania do stosowania tych lekow.

W celu zmniejszenia dusznosci zwigzanej z LVOTO
mozna stosowac ostroznie diuretyki petlowe lub tiazydowe
w matych dawkach, ale nalezy unika¢ hipowolemii.

Inhibitory ATP-azy miozyny sercowej. Mawakamten
jest pierwszym lekiem z klasy inhibitoréw adenozyno-
trifosfatazy (ATP-azy) miozyny sercowej, ktory dziata po-
przez hamowanie tworzenia sie mostkdéw poprzecznych
taczacych aktyne z miozyna, co zmniejsza kurczliwosc
i poprawia energetyke miesnia sercowego. W niedawno
opublikowanym badaniu Clinical Study to Evaluate Mava-
camten in Adults with Symptomatic Obstructive Hypertrophic

Cardiomyopathy (EXPLORER-HCM) stwierdzono, ze mawa-
kamten zmniejszat gradient w LVOT i zwiekszat wydolnos¢
fizyczng w poréwnaniu z placebo u pacjentéw zHCM i ob-
jawowym LVOTO (lI-1ll klasa wedtug NYHA i LVEF >55%);
u 27% pacjentéw otrzymujacych mawakamten uzyskano
zmniejszenie gradientu w LVOT do <30 mm Hg i objawoéw
do | klasy wedtug NYHA [622]. Lek byt dobrze tolerowany
i charakteryzowat sie dobrym profilem bezpieczenstwa;
jedynie w niewielkiej podgrupie pacjentéw rozwineta sie
przemijajaca dysfunkcja skurczowa LV (LVSD, left ventricular
systolic dysfunction), ktéra ustapita po czasowym przerwa-
niu podawania leku. W drugim badaniu, A Study to Evaluate
Mavacamten in Adults With Symptomatic Obstructive HCM
Who Are Eligible for Septal Reduction Therapy (VALOR-HCM),
u dorostych pacjentéw z HCM z zawezaniem drogi odpty-
wu kierowanych na leczenie redukujace przegrode (SRT,
septal reduction therapy) z powodu objawéw niepoddaja-
cych sieinnemu leczeniu, wykazano, ze mawakamten istot-
nie zmniejszyt odsetek pacjentéw spetniajacych kryteria
kwalifikacji do SRT po 16 i 32 tygodniach [642, 643]. Mate
subanalizy, w ktérych dokonywano oceny za pomoca CMR
i echokardiografii, wskazuja, ze stosowanie mawakamte-
nu moze réwniez prowadzi¢ do korzystnej przebudowy
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miesnia sercowego, ze zmniejszeniem masy miesnia ser-
cowego, grubosci sciany LViobjetosci lewego przedsionka
[644-646]. Ostatnio w badaniu Il fazy zrandomizacjg i gru-
pa kontrolng otrzymujaca placebo Randomized Evaluation
of Dosing With CK-3773274 in Obstructive Outflow Disease
in HCM (REDWOOD-HCM), wykazano, ze nastepny lek
z klasy inhibitoréw miozyny sercowej, afikamten, istotnie
zmniejszat gradient ci$nienia w LVOT i stezenie NT-proBNP
u dorostych pacjentéw z objawowg HCM z zawezaniem
drogi odptywu [647].

Ze wzgledu na brak bezposrednich badan poréw-
nawczych grupa robocza nie mogta zaleci¢ inhibitoréw
ATP-azy miozyny sercowej jako leczenia zachowawczego
pierwszego rzutu, ale uznata, ze dostepne dane naukowe
sg wystarczajaco mocne, aby zaleci¢, iz nalezy rozwazac
stosowanie tych lekéw jako leczenia drugiego rzutu, kiedy
optymalne leczenie zachowawcze beta-adrenolitykami,
antagonistami wapnia i/lub dizopiramidem jest niesku-
teczne lub stabo tolerowane. Ze wzgledu na brak odpo-
wiednich danych inhibitory ATP-azy miozyny sercowej nie
powinny by¢ stosowane razem z dizopiramidem, natomiast
moga by¢ podawane facznie z beta-adrenolitykami lub
antagonistami wapna. Zwiekszanie dawki mawakamtenu
do dawki maksymalnej 15 mg powinno by¢ monitorowane
echokardiograficznie zgodnie z zaleceniami zawartymi
w charakterystyce produktu leczniczego. U pacjentéow
z przeciwwskazaniami do beta-adrenolitykéw, antagoni-
stow wapnia i dizopiramidu lub znang nietolerancja tych
lekdw mozna rozwazac stosowanie inhibitoréw ATP-azy
miozyny sercowej w monoterapii.

7.1.4.1.3. Inwazyjne leczenie zaweZania drogi odptywu lewej
komory (leczenie redukujqgce przegrode). Nie ma danych prze-
mawiajacych za wykonywaniem zabiegéw inwazyjnych
w celu zmniejszenia LVOTO u bezobjawowych pacjentéw,
niezaleznie od ciezkosci zawezania. Na podstawie pewnych
retrospektywnych danych mozna jednak sadzic¢, ze u oséb
zduzym gradientem cisnienia w LVOT, nawet jezeli jest on
jedynie minimalnie objawowy, umieralnos¢ jest wieksza niz
uos6b bezznacznie zwigkszonego gradientu cisnienia [651].
Opdznienie SRT moze mie¢ wptyw na diugoterminowe
wynikileczenia, zwtaszcza jezeli przekracza 5 lat od pierw-
szego wykrycia gradientu ci$nienia, nawet jezeli uzyskano
skuteczne zmniejszenie objawéw i gradientu [652].
Leczenie inwazyjne (SRT) w celu zmniejszenia LVOTO
nalezy rozwazac u pacjentdéw z gradientem cisnienia
w LVOTO =50 mm Hg, nasilonymi objawami (lll-1V klasa
czynnosciowa wedtug NYHA) i/lub wysitkowymi badz
niewyjasnionymi nawracajagcymi omdleniami pomimo
maksymalnej tolerowanej farmakoterapii. Leczenie inwa-
zyjne mozna réwniez rozwazac u pacjentéw z niewielkimi
objawami (Il klasa wedtug NYHA) opornymi na leczenie
zachowawcze, u ktdrych stwierdza sie spoczynkowy lub
maksymalny wywotany (podczas wysitku fizycznego
lub préby Valsalvy) gradient cisnienia =50 mm Hg oraz
umiarkowana lub ciezka niedomykalnos¢ mitralng zwigza-

na z skurczowym ruchem przedniego ptatka mitralnego do
przodu (SAM, systolic anterior motion), AF lub umiarkowane
lub znaczne powiekszenie lewego przedsionka, pod wa-
runkiem wykonywania tych zabiegéw w doswiadczonych
osrodkach, w ktérych wykazano matg czestos¢ wystepo-
wania powiktan zwigzanych z zabiegiem [653].

Operacja. Najczesciej wykonywanym zabiegiem chirur-
gicznym w leczeniu LVOTO jest czesciowa resekcja (miek-
tomia) miesnia przegrody miedzykomorowej, w ramach
ktorej w podstawnej czesci przegrody ponizej zastawki
aortalnej wytwarza sie prostokatne zagtebienie, ktére
dystalnie siega za punkt kontaktu ptatka zastawki mitralnej
zprzegroda [654]. Znosi to lub znacznie zmniejsza gradient
ci$nienia w LVOT w ponad 90% przypadkdéw, zmniejsza nie-
domykalnos$¢ mitralng zwigzang z SAM, a takze poprawia
wydolnos¢ fizyczng i zmniejsza objawy. Dtugoterminowa
korzys¢ objawowa uzyskuje sie u >80% pacjentéw, a od-
legta przezywalnosc jest podobna jak w populacji ogélnej
[655-665]. Przedoperacyjnymi wyznacznikami dobrych
dtugoterminowych wynikéw leczenia sa: wiek <50 lat,
wymiar lewego przedsionka <46 mm, niewystepowanie
AF oraz pte¢ meska [663].

Gtéwnymi powiktaniami chirurgicznymi sg blok w wez-
le AV, blok lewej odnogi peczka Hisa (LBBB, left bundle
branch block), perforacja przegrody miedzykomorowej
i niedomykalnos$c¢ aortalna, ale s one rzadkie (z wyjatkiem
LBBB) w doswiadczonych osrodkach, w ktérych zabiegi
wykonuje sie pod kontrolg srédoperacyjnej echokardio-
grafii przezprzetykowej [662, 666, 667]. Jezeli wspodtistnieje
zawezanie srédkomorowe, standardowa miektomie mozna
przedtuzy¢ dystalnie do srodkowej czesci komory dookota
podstawy miesni brodawkowatych, ale dane na temat sku-
tecznosci i dtugoterminowych wynikéw takiego leczenia
s ograniczone [668].

U pacjentéw z wada samej zastawki mitralnej badz
znacznym wydtuzeniem ptatka mitralnego i/lub umiar-
kowana do ciezkiej niedomykalnoscig mitralng czesciowa
resekcje przegrody mozna potaczy¢ z naprawa lub wymia-
na zastawki mitralnej [669-675]. U pacjentéw z AF mozna
réwniez jednoczesnie przeprowadzi¢ ablacje, wykonujac
zabieg labiryntowania sposobem Coxa (Cox-maze) [676].
U niemowlat i bardzo matych dzieci zamiast miektomii
mozna wykonywac zmodyfikowanga operacje Konno, jezeli
pierécien aortalny jest zbyt maty [677].

Alkoholowa ablacja przegrody (ASA, alcohol septal
ablation). W doswiadczonych osrodkach selektywne
wstrzykniecie alkoholu do gatezi przegrodowej w celu
wywotania ograniczonego zawatu przegrody przynosi
wyniki podobne do operacji pod wzgledem zmniejszenia
gradientu cisnienia i objawéw klinicznych oraz poprawy
wydolnosci fizycznej, zwtaszcza u mtodszych oséb doro-
stych [678-685]. W wielu osrodkach ASA stata sie gtéwng
metoda SRT. Gtéwnym powiktaniem nieprowadzacym do
zgonu jest blok AV u 7%-20% pacjentéw, a Smiertelnos¢
zabiegowa jest mniejsza niz w przypadku izolowanej
miektomii [679-683, 686, 6871.
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Ze wzgledu na zmiennos$¢ ukrwienia przegrody przed
wstrzyknieciem alkoholu konieczna jest echokardiografia
kontrastowa. Zasadniczo nie zaleca sie wstrzykiwania
w pracowni cewnikowania serca duzych objetosci alko-
holu do wielu gatezi przegrodowych w celu zmniejszenia
gradientu cisnienia, poniewaz moze to wigzac sie zduzym
ryzykiem powiktan i incydentéw arytmicznych [688].

W matych grupach pacjentéw opisywano alternatywne
metody w tym techniki inne niz ASA (z uzyciem sprezynek
[689, 690], czasteczek spienionego alkoholu poliwinylo-
wego [691] oraz cyjanoakrylanu [692]) oraz bezposrednia
ablacje endokawitarng i wewnatrzmiesniowa (prad o cze-
stotliwosci radiowej, krioterapia) [693, 694]. Te alternatywne
metody nie zostaty bezposrednio poréwnane z innymi
metodami SRT i nie ma danych na temat wynikéw i bezpie-

czenstwa leczenia w dlugoterminowej obserwacji. Zaréwno
ASA, jaki alternatywne metody nie powinny by¢ stosowane
udziecizHCM poza warunkami eksperymentalnymi, ponie-
waz nie ma danych na temat skutecznoscii bezpieczenstwa
leczenia w $rednio- i dlugoterminowej obserwaciji.
Leczenie chirurgiczne w poréwnaniu z alkoholowq abla-
¢jq przegrody. Ze wzgledu na okreslone cechy anatomiczne
LVOT i zastawki mitralnej niektérzy pacjenci zHCM bedg
lepszymi kandydatami do czesciowej resekcji przegrody
niz do ASA. Wszyscy pacjenci powinni by¢ oceniani przed
interwencjg przez doswiadczone multidyscyplinarne
zespoty, poniewaz chorobowos¢ i Smiertelnos¢ zaleza
w znacznym stopniu od poziomu kompetencji (patrz
rozdz. 9) [687, 695, 696]. Podsumowanie gtéwnych aspek-
téw oceny przedoperacyjnej przedstawiono narycinie 15.

’ Ocena alternatywnych/dodatkowych wyttumaczen

Otylo$c
Choroba uktadu oddechowego
Choroba wieficowa
Nigdokrwistos¢
Choraba tarczycy
Zaburzenia rytmu serca (np. AF)
Dziatania uboczne lekow
Choroba uktadowa (np. amyloidoza)

RVOTO

e Ocena mechanizmu zawezania

Zwigzane z SAM
W $rodkowej czesci jamy lewej komory
Btona podaortalna
Stenoza aortalna
Nieprawidfowy przyczep mig$nia brodawkowatego

Dodatkowa tkanka MV

e Ocena anatomii/czynno$ci MV

Wypadanie pfatka MV

Inne organiczne nieprawidtowo$ci MV

° Ocena rozkfadu i nasilenia przerostu

Minimalna grubo$¢ przedniej cze$ci przegrody 15 mm

Rycina 15. Lista kontrolna wstepnej oceny u pacjentéw, u ktérych rozwaza sie inwazyjne leczenie redukujace przegrode
Skréty: AF, migotanie przedsionkéw; MV, zastawka mitralna; RVOTO, zawezanie drogi odptywu prawej komory; SAM, skurczowy ruch przed-

niego pfatka zastawki mitralnej do przodu
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Nie przeprowadzono préb klinicznych z randomizacjg
poréwnujacych leczenie chirurgiczne z ASA, ale w kilku me-
taanalizach wykazano, ze obie metody leczenia pozwalajg
na uzyskanie poprawy czynnosciowej z podobng smier-
telnoscia zabiegowa [697-703]. ASA wiaze sie z wiekszym
ryzykiem bloku AV wymagajacym wszczepienia stymu-
latora oraz wiekszym rezydualnym gradientem cisnienia
w LVOT [697-702]. Ryzyko bloku AV po operacji i ASA jest
najwieksze u pacjentéw z uprzednio wystepujacymizabu-
rzeniami przewodzenia i zalecano profilaktyczng statg sty-
mulacje przed interwencja [704], chociaz najnowsze dane
wskazuja, ze odlegte wyniki u pacjentéw po ASA, ktérym
wszczepiono stymulator, sg podobne jak u pacjentéw bez
stymulatora [705]. Ponowng ASA lub miektomie opisywano
U 7%-20% pacjentéw po ASA, co jest odsetkiem wiekszym
od opisywanego po chirurgicznej miektomii [702]. Ablacja
przegrody moze by¢ mniej skuteczna u pacjentéw z bardzo
duzym przerostem (=30 mm), ale systematyczne dane na
ten temat sg ograniczone [706]. Zasadniczo rzecz biorac,
ryzyko perforacji przegrody miedzykomorowej po jej
czesciowej resekdji jest bardzo mate i moze by¢ wieksze

u pacjentow z tylko niewielkim przerostem (<16 mm)
w miejscu kontaktu pfatka mitralnego z przegroda. To
powiktanie zdarza sie niezwykle rzadko w przypadku
ASA, ale w takich przypadkach mozna réwniez rozwazy¢
alternatywne leczenie, takie jak stymulacja dwujamowa
lub naprawa/wymiana zastawki mitralnej [707].

Stymulacja dwujamowa. W trzech matych badaniach
z randomizacja i grupg kontrolng otrzymujaca placebo,
w ktérych oceniano stymulacje dwujamowa, a takze kilku
dtugoterminowych badaniach obserwacyjnych donie-
siono o zmniejszeniu gradientu ci$nienia w LVOTO oraz
zmiennej poprawie objawéw i QolL, a jedno z tych badan
przeprowadzono w populacji pediatrycznej [719-724].
Autorzy przegladu danych z bazy Cochrane doszli do
whniosku, ze dane wskazujace na korzysci ze stymulacji
s oparte na parametrach fizjologicznych, natomiast
brakuje informacji na temat klinicznie istotnych punktéw
koncowych [725].

Zawezanie srédkomorowe i tetniaki koniuszka. Zawezanie
srédkomorowe LV wystepuje u okoto 10% pacjentéw zHCM
[727, 728]. Pacjenci z zawezaniem srédkomorowym LV sg

Tabela zalecen 20 — Zalecenia dotyczace leczenia redukujacego przegrode

Zalecenia Klasa® |Poziom®

Zaleca sie, aby SRT byto przeprowadzane przez doswiadczonych operatoréw bedgcych czescig multidyscyplinarnego
zespotu ekspertow zajmujgcego sie leczeniem HCM [664, 665, 687, 695, 696, 708-710]

| C

SRT w celu zmniejszenia objawdw zaleca sie u pacjentdéw ze spoczynkowym lub maksymalnym wywotanym gradientem

cisnienia w LVOT =50 mm Hg, ktorzy sa w IlI-IV klasie czynnosciowej wedfug NYHA/w klasyfikacji Rossa pomimo maksy- B
malnego tolerowanego leczenia zachowawczego [697-702]

Miektomie przegrody raczej niz ASA zaleca sie u dzieci ze wskazaniem do SRT, a takze u dorostych pacjentow ze wskaza-

niem do SRT oraz z innymi zmianami wymagajacymi interwencji chirurgicznej (np. nieprawidtowosci zastawki mitralnej) C
[673]
SRT nalezy rozwazy¢ u pacjentdw z nawracajacymi omdleniami wysitkowymi spowodowanymi przez spoczynkowy lub

maksymalny wywotany gradient ci$nienia w LVOT 250 mm Hg pomimo optymalnego leczenia zachowawczego [686, lla C
711-713]
Nalezy rozwazy¢ naprawe lub wymiane zastawki mitralnej u objawowych pacjentéw ze spoczynkowym lub maksymal-

nym wywotanym gradientem cisnienia w LVOT >50 mm Hg i umiarkowang do ciezkiej niedomykalnoscig mitralng, ktérej lla C
nie mozna skorygowac poprzez samo SRT [661, 669-672, 714]
Nalezy rozwazy¢ naprawe zastawki mitralnej u pacjentéw ze spoczynkowym lub maksymalnym wywotanym gradientem

cisnienia w LVOT =50 mm Hg, jezeli po izolowanej miektomii obecna jest umiarkowana do ciezkiej niedomykalnos¢ lla C
mitralna

W specjalistycznych osrodkach, w ktérych wykazano matg czestos¢ wystepowania powikfan zabiegowych, mozna

rozwaza¢ SRT u pacjentdw z niewielkimi objawami (Il klasa wedtug NYHA) opornymi na leczenie zachowawcze,

u ktorych stwierdza sie spoczynkowy lub maksymalny wywotany (podczas wysitku lub préby Valsalvy) gradient cisnienia

>50 mm Hg oraz: IIb C
* umiarkowang do ciezkiej niedomykalnos¢ mitralng zwigzang z SAM; lub

e AF; lub

* umiarkowane lub duze powiekszenie lewego przedsionka [653, 715]

Mozna rozwazy¢ wymiane zastawki mitralnej u pacjentéw ze spoczynkowym lub maksymalnym wywotanym gradientem

cisnienia w LVOT =50 mm Hg, jezeli po izolowanej miektomii obecna jest umiarkowana do ciezkiej niedomykalnos¢ b C
mitralna [661, 674, 714, 716]

U pacjentéw z HCM i objawowym AF mozna rozwazy¢ chirurgiczng ablacje AF i/lub zamkniecie uszka lewego przedsion-
ka podczas miektomii przegrody [717, 718]

Ib C

*Klasa zalecen; "PPoziom wiarygodnosci danych naukowych
Skroty: AF, migotanie przedsionkow; ASA, alkoholowa ablacja przegrody; HCM, kardiomiopatia przerostowa; LVOT, droga odptywu lewej komory; NYHA, Nowojorskie Towa-
rzystwo Kardiologiczne (New York Heart Association); SAM, skurczowy ruch przedniego ptatka zastawki mitralnej do przodu; SRT, leczenie redukujace przegrode
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na 0go6t bardzo objawowi i w wielu badaniach stwierdzano
u nich zwiekszone ryzyko postepujacej niewydolnosci serca
oraz SCD[727-729]. W przyblizeniu u 25% pacjentéw wyste-
puje réwniez tetniak koniuszka LV (patrz rozdz. 7.1.5) [580,
727,728, 730]. Pacjenci z zawezaniem $rédkomorowym LV
powinni by¢ leczeni duzymi dawkami beta-adrenolitykéw,
werapamilu lub diltiazemu, ale odpowiedz jest czesto
suboptymalna. Ograniczone dane, najczesciej z pojedyn-
czych os$rodkéw, wskazuja, ze zawezanie sSrédkomorowe LV
mozna zmniejszy¢, wykonujac miektomie przezaortalna,
zabieg z dostepu przezkoniuszkowego lub taczac naciecia
przezaortalne i przezkoniuszkowe, z dobrymi wynikami
krétkoterminowymi, ale niepewng przezywalnoscig w dtu-
goterminowej obserwacji [731, 732].

Same tetniaki koniuszka LV rzadko wymagajg leczenia.
Niekiedy u pacjentéw wystepuje jednoksztattny VT zwigza-
ny z blizna w obrebie koniuszka, ktéry moze poddawac sie
mapowaniu i ablacji (patrz rozdz. 7.1.5) [730, 733]. Rzadko
w tetniaku stwierdza sie skrzepliny, ktére wymagaja wow-
czas przewlektego doustnego leczenia przeciwkrzepliwe-
go [734, 735]. Leczenie przeciwkrzepliwe mozna réwniez
rozwazac u pacjentéw z HCM i tetniakiem koniuszka,
u ktérych nie ma udokumentowanych skrzeplin [736, 737].

7.1.4.2. Leczenie objawowe u pacjentdw bez zawezania
drogi odptywu lewej komory

7.1.4.2.1. Niewydolnos¢ serca i bdl w klatce piersiowej. Lecze-
nie niewydolnosci serca u pacjentéw bez LVOTO powinno
by¢ zgodne z wytycznymi ESC z 2021 roku dotyczacymi
rozpoznawania i leczenia ostrej i przewlektej niewydolno-
$ci serca, ktére podsumowano w rozdziale 6.10.2. Celem
farmakoterapii jest zmniejszenie ci$nienia rozkurczowego
w LV i poprawa napetniania LV poprzez zwolnienie czyn-
nosci komdr za pomoca beta-adrenolitykdw, werapamilu
i diltiazemu (idealnie pod kontrola ambulatoryjnego mo-
nitorowania EKG) oraz ostrozne stosowanie diuretykéw
petlowych. Beta-adrenolityki lub antagonistéw wapnia
nalezy rozwazac u pacjentéw z wysitkowymi lub przedtu-
zonymi epizodami bélu podobnego do dtawicy, nawet
jezeli nie ma spoczynkowego lub dajgcego sie wywotac
LVOTO ani CAD zistotnymi zwezeniami tetnic wiencowych.
Jezeli nie ma LVOTO, mozna rozwazac ostrozne stosowa-
nie doustnych azotanéw. W celu zmniejszenia objawéw
u pacjentéw z bolem w klatce piersiowej o charakterystyce
podobnej do dfawicy, u ktérych nie stwierdzono LVOTO,
mozna réwniez rozwazy¢ ranolazyne [738, 739].

Tabela zalecen 21 — Zalecenia dotyczace wskazan do stymulacji serca u pacjentéw z zawezaniem drogi odptywu

Zalecenia Klasa?® Poziom®

U wybranych pacjentéw ze spoczynkowym lub maksymalnym wywotanym gradientem cisnienia w LVOT >50 mm

Hg, rytmem zatokowym i objawami opornymi na leczenie, u ktérych wystepuja przeciwwskazania do ASA lub

miektomii przegrody, lub istnieje duze ryzyko wystgpienia bloku catkowitego w nastepstwie ASA lub miektomii

przegrody, mozna rozwazy¢ sekwencyjng stymulacje AV, z optymalnym odstepem AV w celu zmniejszenia gra- 1o ¢
dientu ci$nienia w LVOT lub ufatwienia leczenia zachowawczego beta-adrenolitykami i/lub werapamilem [633,

719-724]

U pacjentéw ze spoczynkowym lub maksymalnym wywotanym gradientem ci$nienia w LVOT >50 mm Hg,

rytmem zatokowym i objawami opornymi na leczenie, u ktérych wystepuje wskazanie do ICD, mozna rozwazyc b c

dwujamowy ICD (zamiast urzadzenia z jedng elektroda) w celu zmniejszenia gradientu cisnienia w LVOT lub

utatwienia leczenia zachowawczego beta-adrenolitykami i/lub werapamilem [633, 719-724, 726]

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych

Skroty: ASA, alkoholowa ablacja przegrody; AV, przedsionkowo-komorowy; ICD, wszczepialny kardiowerter-defibrylator; LVOT, droga odptywu lewej komory

Tabela zalecen 22 — Zalecenia dotyczace leczenia wysitkowego bolu w klatce piersiowej u pacjentéw bez zawezania drogi odptywu lewej

komory

Zalecenia m PoziomP

Beta-adrenolityki i antagonistéw wapnia (werapamil lub diltiazem) nalezy rozwazy¢ w celu zmniejszenia

objawéw u pacjentéw z dfawicopodobnym bdélem w klatce piersiowej nawet w przypadku niewystepowania lla C

LVOTO ani CAD z istotnymi zwezeniami [740-744]

Doustne azotany mozna rozwazy¢ w celu zmniejszenia objawdw u pacjentéw z dtawicopodobnym bdlem

Ilb C

w klatce piersiowej nawet w przypadku niewystepowania CAD z istotnymi zwezeniami, jezeli nie ma LVOTO

Ranolazyne mozna rozwazy¢ w celu zmniejszenia objawdw u pacjentdéw z dtawicopodobnym bdlem w klatce

Ilb C

piersiowej nawet w przypadku niewystepowania LVOTO ani CAD z istotnymi zwezeniami [738, 739]

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych
Skréty: CAD, choroba wiericowa; LVOTO, zawezanie drogi odptywu lewej komory
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7.1.4.2.2. Terapia resynchronizujgca. U pacjentéw z HCM
obserwuje sie niekiedy regionalng niejednorodnos¢
skurczu i relaksacji LV, a dyssynchronia skurczu LV moze
by¢ wskazZnikiem ztego rokowania [745]. Dane na temat
wptywu CRT na objawy, czynno$¢ LV i rokowanie u pa-
cjentéw z HCM bez zawezania drogi odptywu pozostaja
ograniczone, ale od czasu opublikowania wytycznych
ESC z 2014 roku dotyczacych rozpoznawania i leczenia
HCM pojawity sie nowe dane naukowe [746, 747]. Prze-
prowadzono jedno mate badanie, w ktérym w zaslepiony
krzyzowy sposéb poréwnano stymulacje dwukomorowg
ze stymulacja pozorowang, z prospektywnie zaplanowana
analizg stratyfikowang w zaleznosci od wyjsciowych zmian
objetosci koncoworozkurczowej LV (LVEDV) w trakcie wy-
sitku fizycznego [748]. Stymulacja dwukomorowa wigzata
sie z istotnym wzrostem LVEDV i objetosci wyrzutowe;j
u pacjentéw, u ktérych przed stymulacjg stwierdzano
spadek LVEDV w trakcie wysitku (co odpowiada zmniej-
szeniu rozkurczowe;j interakcji komér). Prowadzito to do
zwiekszenia szczytowego maksymalnego zuzycia tlenu
(1,4 ml/kg/min) i poprawy wskaznikéw QoL [748]. W sumie
dane te wskazuja, Ze u poszczegdlnych pacjentéw moze
nastepowac poprawa objawowa w odpowiedzi na CRT, ale
nie wigze sie ona ze zgodnymi zmianami LVEF ani nie ma
danych naukowych, ze powoduje to ograniczenie progresji
do stadium schytkowej niewydolnosci serca.

W wytycznych ESCz 2021 roku dotyczacych stymulacji
serca i CRT zalecono, aby u pacjentéw z HCM stosowac
standardowe kryteria kwalifikacji do CRT [724]. Grupa ro-
bocza uznata, ze te kryteria maja ograniczona przydatnos¢
w HCM, poniewaz unikatowy charakter patologii w tej
chorobie powoduje, Zze pomimo uposledzenia czynnosci
skurczowej pacjenci rzadko majg LVEF <35%. Przyznajac,
Ze jest to niewystarczajgco zbadane zagadnienie, grupa
robocza proponuje bardziej pragmatyczne podejscie,
ktére zaktada, ze mozna rozwaza¢ CRT u indywidualnych
objawowych pacjentéw z uposledzeniem czynnosci LV
(LVEF <50%), ktorzy spetniaja kryteria EKG z obecnych
wytycznych ESC (LBBB, QRS 130-149 ms). CRT mozna
réwniez rozwazac u pacjentéw z HCM i uposledzong
czynnoscia skurczowa, ktérzy wymagaja statej stymulacji
komorowej [746]. Aby zachowa¢ zgodnos¢ z wytycznymi
ESCz2021 roku dotyczacymi stymulacji serca i CRT, grupa
robocza nie nadata powyzszym stwierdzeniom charak-
teru formalnych zalecen, bioragc pod uwage ograniczone
dostepne dane.

7.1.5. Prewencja nagltego zgonu sercowego

w kardiomiopatii przerostowej

W wiekszosci wspotczesnych serii dorostych pacjentéw
z HCM podaje sie roczna czesto$¢ wystepowania zgondw
Z przyczyn sercowo-naczyniowych wynoszacg 1%-2%,
a gtéwnymi przyczynami zgonéw sa SCD, niewydolnos¢
serca i incydenty zakrzepowo-zatorowe [749]. Najczesciej
odnotowywanym $miertelnym incydentem arytmicznym
jest samoistne migotanie komor (VF, ventricular fibrillation),

ale opisuje sie réwniez asystolie, blok AV i aktywnos¢
elektryczng bez tetna[532, 750-754]. U dziecizHCM w po-
czatkowych badaniach, zwykle prowadzonych w matych,
wysoce wyselekcjonowanych kohortach donoszono
0 czestosci wystepowania SCD wynoszacej nawet 10%
rocznie [755-757], ale w nowszych wiekszych badaniach
populacyjnych wykazano, ze czesto$¢ wystepowania SCD
jest rzedu 1,2%-1,5% rocznie [81, 535, 758]. Mimo iz jest to
znacznie mniej, niz sadzono uprzednio, wciaz jest to cze-
stos¢ o ponad 50% wieksza od opisywanej w populacjach
dorostych pacjentéw zHCM. Wydaje sie, ze SCD jest bardzo
rzadki w wieku ponizej 6 lat [81, 759].

Ocenaryzyka SCD jest integralng czescig postepowania
klinicznego. Cechy kliniczne, ktére wigza sie ze zwiek-
szonym ryzykiem SCD i ktére byty wykorzystywane we
wczesdniejszych wytycznych do szacowania tego ryzyka,
przedstawiono w tabeli 19.

7.1.5.1. Tetniaki koniuszka lewej komory

Tetniak koniuszka LV definiuje sie jako wyodrebniony,
cienkoscienny dyskinetyczny lub akinetyczny segment
w najbardziej dystalnej czesci LV. Wigze sie on czesto
z obecnoscia gradientu srédkomorowego LV. Czestosc
wystepowania tetniakéw koniuszka LV u nieselekcjonowa-
nych pacjentéw jest niepewna, ale opisano je u 3% oséb
w prospektywnym rejestrze Hypertrophic Cardiomyopathy
Registry (HCMR) [124]. Pierwsze opisy tetniakdéw koniuszka
LV w HCM wskazywaty na zwigzek z utrwalonym jedno-
ksztattnym VT (SMVT, sustained monomorphic ventricular
tachycardia) [730] — ktory jest stosunkowo rzadki w HCM
— i w wielu badaniach wyrazano poglad, ze tetniaki ko-
niuszka LV sa uzytecznym wskaznikiem ryzyka SCD [580,
728,736, 737,791,792]. Na podstawie tych danych tetniaki
LV uwzgledniono w wytycznych American Heart Associa-
tion/American College of Cardiology (AHA/ACC) z 2020 roku
dotyczacych HCM jako wazny niezalezny czynnik ryzyka
SCD i uznano, ze sama obecnos¢ tetniaka uzasadnia im-
plantacje ICD [793]. Dokonujac przegladu pismiennictwana
potrzeby niniejszych wytycznych, oceniono dane zdwaéch
opublikowanych badan i metaanalizy (patrz Uzupetniajace
dane dostepne w internecie, tab. S2). Wszystkie te badania
byty retrospektywne, a bezwzgledna liczba incydentéw
jest zbyt mata, aby mozna byto oceni¢ niezalezng war-
tos¢ predykcyjna tetniakéw koniuszka. W dwéch matych
seriach, w ktérych opisano wyselekcjonowang podgrupe
pacjentéw z HCM i zawezeniem w srodkowej czesci ko-
mory, nie stwierdzono wzrostu czestosciincydentéw SCD.
W jedynej serii, w ktorej dokonano szczegdtowej analizy
incydentéw SCD, wiekszo$¢ stanowity uzasadnione inter-
wencje ICD z powodu jednoksztattnego VT, co wskazuje
naistotny btad doboru [737]. Nalezy wreszcie zauwazy¢, ze
u duzego odsetka 0s6b z incydentem wystepowaty inne
wazne wskazniki ryzyka, w tym wczedniejsza utrwalona
arytmia komorowa. Na podstawie obecnie dostepnych
danych grupa robocza zaleca, aby indywidualizowane
decyzje o implantacji ICD byty podejmowane na podstawie
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Tabela 19. Gtéwne cechy kliniczne zwigzane ze zwiekszonym ryzykiem nagtego zgonu sercowego w kardiomiopatii przerostowej

Czynnik ryzyka Uwagi

Wiek

* Wptyw wieku na SCD oceniano w wielu badaniach [86, 525, 584, 760-764], z ktérych w dwoch wykazano istotny
zwigzek, stwierdzajac zwiekszone ryzyko SCD u miodszych pacjentéw [525, 584]

* Niektdre czynniki ryzyka wydaja sie wazniejsze u mtodszych pacjentéw, zwtaszcza NSVT [765] ciezki LVH [766]
oraz niewyjasnione omdlenie [584]

* Nagly zgon sercowy jest bardzo rzadki ponizej wieku 6 lat [535, 767], a pewne dane wskazuja, ze szczyt wyste-
powania SCD w HCM w dziecinstwie przypada w wieku miedzy 9. a 15. rokiem zycia [757], ale zwigzek miedzy
wiekiem w momencie rozpoznania choroby a ryzykiem SCD w HCM w dziecinstwie pozostaje niejasny

NSVT

* NSVT (zdefiniowany jako >3 kolejne pobudzenia komorowe o czestosci >120 uderzen na minute, trwajacy <30 s)
stwierdza sie podczas ambulatoryjnego monitorowania EKG u 20-30% pacjentéw i jest on niezaleznym wskazni-
kiem predykcyjnym SCD [81, 525, 535, 590, 764, 765, 768-773]

* Nie ma danych, ze czesto$¢ wystepowania, czas trwania lub czestos¢ rytmu komér w trakcie NSVT wptywajg na
ryzyko SCD [765, 774]

* NSVT wystepujacy w trakcie wysitku fizycznego lub bezposrednio po nim jest bardzo rzadki, ale moze wigzac sie
z duzym ryzykiem SCD [768]

Maksymalna grubos¢
Sciany LV

* Ciezkos¢ i rozlegtos¢ LVH w TTE wigzg sie z ryzykiem SCD [81, 535, 592, 593, 763, 765, 770-772, 775-780]

* W kilku badaniach wykazano najwieksze ryzyko SCD u pacjentéw z maksymalng gruboscia $ciany >30 mm, na-
tomiast dostepnych jest niewiele danych odnoszacych sie do pacjentdw ze skrajnym przerostem (=35 mm) [525,
592, 763, 765, 769, 781-784]

Wywiad rodzinnye
SCD w mtodym wieku

* Mimo iz definicje s rézne [525, 592, 762, 782] wywiad rodzinny SCD uwaza sie zwykle za istotny klinicznie, jezeli
jeden lub wiecej krewnych pierwszego stopnia zmarto nagte w wieku <40 lat niezaleznie od tego, czy rozpozna-
no u nich HCM, czy nie, lub kiedy SCD wystapit u krewnego pierwszego stopnia w dowolnym wieku z rozpoznana

HCM

* Nie wydaje sie, aby SCD w wywiadzie rodzinnym byt niezaleznym czynnikiem ryzyka SCD w HCM w dziecinstwie

[81, 535]. Moze to wynikac z wiekszej czestosci wystepowania wariantéw de novo w HCM w dziecifistwie,

uwzgledniania réwniez choroby niespowodowanej wariantami gendw biatek sarkomeru, oraz/lub niedostateczne-

go raportowania wywiadu rodzinnego w kohortach pediatrycznych

Omdlenie * Omdlenie jest czeste u pacjentéw z HCM, ale jego ocena jest trudna, poniewaz omdlenie moze mie¢ wiele przy-

czyn [785]

* Omdlenie nie-neurokardiogenne, dla ktérego nie znaleziono wyttumaczenia pomimo przeprowadzonej diagnosty-
ki, wigze sie ze zwiekszonym ryzykiem SCD [81, 525, 535, 584, 590, 755, 761, 768, 769, 781, 786-788]
* Epizody, ktore wystapity w ciggu 6 miesiecy poprzedzajacych ocene, mogg miec wiekszg wartos¢ predykcyjng

w odniesieniu do SCD [584]

Wymiar LA * W kilku badaniach stwierdzono dodatni zwigzek miedzy wymiarem LA a SCD [81, 525, 535, 584, 772, 789]. Nie
ma danych na temat zwigzku miedzy SCD a powierzchnig lub objetoscig LA. Pomiar wielkosci LA jest réwniez

wazny dla oceny ryzyka AF (patrz rozdz. 6.10.3).

LVOTO * W kilku badaniach stwierdzono istotny zwigzek miedzy LVOTO a ryzykiem SCD [86, 525, 590, 762, 768, 790].
Kilka kwestii pozostaje niewyjasnionych, w tym prognostyczne znaczenie dajacego sie wywotac¢ LVOTO oraz wptyw
leczenia (zachowawczego lub inwazyjnego) na ryzyko SCD

* Dostepne sg sprzeczne dane na temat zwigzku miedzy LVOTO a ryzykiem SCD w HCM w dziecinstwie [81, 535,

772,777]

Skréty: AF, migotanie przedsionkdw; EKG, elektrokardiogram; HCM, kardiomiopatia przerostowa; LA, lewy przedsionek; LV, lewa komora; LVH, przerost lewej komory;
LVOTO, zawezanie drogi odptywu lewej komory; NSVT, nieutrwalony czestoskurcz komorowy; SCD, nagty zgon sercowy; TTE, echokardiografia przezklatkowa

dobrze ustalonych czynnikéw ryzyka, a nie tylko samej
obecnosci tetniaka koniuszka LV.

7.1.5.2. Dysfunkcja skurczowa lewej komory

W kilku badaniach retrospektywnych i dwéch wiekszych
rejestrach zbadano zalezno$¢ miedzy rokowaniem u pa-
cjentéw z HCM a LVSD (najczesciej definiowang jako LVEF
<50%) (patrz Uzupetniajgce dane dostepne w internecie,
tab. S3). We wszystkich badaniach zgodnie wykazano
zwiekszong czestos¢ wystepowania incydentéw SCD
u pacjentéw z LVSD, wynoszacg od 7% do 20%, w poréw-
naniu z pacjentami z prawidtowa czynnoscig skurczowa

LV. Niezalezna i dodatkowa wartos¢ LVSD w poréwnaniu
z narzedziami wykorzystywanymi obecnie do stratyfikacji
ryzyka nie zostata jednak zbadana. Istnieje tylko jeden
model wielozmienny, w ktérym oceniano niezalezny zwia-
zek LVSD z ryzykiem incydentéw SCD, ale uwzglednione
wspoétzmienne byty ograniczone (wiek, pte¢ i dtugos¢
okresu obserwacji) [315]. Podobnie jak w przypadku innych
niedawno zaproponowanych wskaznikéw ryzyka w HCM,
grupa robocza podtrzymuje zalecenie, aby najpierw
szacowac ryzyko SCD za pomoca narzedzi HCM Risk-SCD
i HCM Risk-Kids, a nastepnie uwzglednia¢ obecnos¢ LVEF
<50%, kiedy podejmuje sie wspdlnie decyzje dotyczace
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profilaktycznej implantacji ICD, jednoczesnie informujac
jednak pacjenta o braku mocnych danych dotyczacych
wptywu tego parametru na rokowanie.

7.1.5.3. P6zne wzmocnienie po podaniu gadolinu
W rezonansie magnetycznym serca
W wytycznych ESCz 2014 roku dotyczacych rozpoznawania
i leczenia HCM uznano, ze rozlegto$¢ LGE w CMR jest po-
mocna, kiedy przewiduje sie ryzyko zgonu z przyczyn ser-
cowo-naczyniowych, ale jednoczes$nie uznano, ze wéwczas
dostepne dane byty niewystarczajace, aby wykorzystywac
LGE do przewidywania ryzyka SCD. Od tamtego czasu opu-
blikowano dalsze badania (patrz Uzupetniajace dane do-
stepne w internecie, tab. S1). W sumie uzyskane dane wska-
zuja, ze LGE jest czeste, a kiedy zjawisko to jest rozlegte
(wyrazone jako procent masy LV), wiaze sie ze wzrostem
ryzyka SCD i innych incydentéw, zwtaszcza w przypadku
obecnosci innych wskaznikéw ciezkosci choroby, w tym
uposledzenia czynnosci skurczowej LV. Z metaanalizy
obejmujacej prawie 3000 pacjentdw z kilku badan wynika,
Ze obecnos¢ LGE wiaze sie z 2,32-krotnie zwigkszonym
ryzykiem SCD/zresuscytowanego zatrzymania kraze-
nia/uzasadnionego wyfadowania ICD oraz 2,1-krotnie
zwiekszonym ryzykiem zgonu z dowolnej przyczyny [794].
Wyrazono poglad, ze dotgczenie LGE do obecnego algo-
rytmu AHA/ACC do przewidywania ryzyka nagtego zgonu
lub modelu HCM Risk-SCD poprawia stratyfikacje ryzyka
u pacjentéw, ktérych bez uwzglednienia tego parametru
zalicza sie do grupy matego lub posredniego ryzyka [793].
Podobnie jak w 2014 roku, pewne kwestie pozostaja
niewyjasnione. Sg to miedzy innymi nieuniknione czynniki
zaktécajgce w badaniach retrospektywnych, do ktérych
preferencyjnie wiaczano pacjentéw z grupy duzego ryzyka
lub pacjentéw kierowanych na czesciowg resekcje prze-
grody. Trwaja rowniez pewne dyskusje dotyczace metod
wykorzystywanych do ilosciowej oceny LGE, z ktérych
technika dwoch odchylen standardowych jest jedyna, kto-
ra zostata poddana walidacji wzgledem badania sekcyjne-
go [605]. W retrospektywnych seriach pacjentéw, u ktérych
wykonywano CMR, stwierdzano ponadto relatywnie duza
czestos¢ wystepowania incydentéw, co pozwala sadzi¢,
Ze nie s one reprezentatywne dla szerokiego spektrum
choroby. W rejestrze HCMR, prospektywnym badaniu
obejmujacym 2755 pacjentéw, u ktérych wykonano CMR,
LGE stwierdzono u 50% pacjentéw na podstawie kryteriéw
wizualnych oraz u 60% pacjentdéw na podstawie kryterium
sygnatu >6 odchylen standardowych powyzej sygnatu
w innych czeéciach miesnia sercowego, ale tylko u 2%
pacjentéw LGE obejmowato >15% masy LV [124]. W najnow-
szym doniesieniu z tego rejestru odnotowano 24 zgony
z dowolnej przyczyny po $rednio 33,5 + 12,4 miesiaca
obserwacji (mediana 36 miesiecy, zakres 1-64 miesiace);
nie przedstawiono danych na temat zwiagzku z LGE [795].
Dostepne sg bardzo ograniczone dane na temat niezalez-
nej roli CMR w uzupetnieniu zweryfikowanych algorytmoéw
przewidywania ryzyka SCD u dzieci zHCM [796, 7971.

Podsumowujac, grupa robocza podtrzymuje zalecenie,
aby najpierw oceniac ryzyko SCD za pomoca kalkulatoréw
ryzyka SCD w HCM. U pacjentéw nalezacych do grupy ma-
tego lub posredniego ryzyka mozna uwzgledni¢ obecnos¢
rozlegtego LGE (=15%), podejmujac wspdlnie z pacjentem
decyzje w kwestii profilaktycznejimplantacji ICD, ale nale-
zy podkresli¢ brak mocnych danych dotyczacych wptywu
ilosciowej oceny blizny na spersonalizowane szacunkowe
ryzyko obliczone za pomoca kalkulatoréw ryzyka SCD
w HCM.

7.1.5.4. Nieprawidtowa reakcja cisnienia tetniczego
podczas wysitku
U mniej wiecej jednej trzeciej dorostych pacjentow
z HCM stwierdza sie nieprawidtowa reakcje skurczowego
cisnienia tetniczego podczas wysitku, charakteryzujaca
sie postepujaca hipotensja lub brakiem wzrostu cisnienia
skurczowego, co wynika z nieodpowiedniego spadku
systemowego oporu naczyniowego i matej rezerwy rzutu
serca [798, 799]. Proponowano rézne definicje nieprawi-
dtowej reakcji cisnienia tetniczego u pacjentéw z HCM
[590, 765, 768, 782]. Na potrzeby niniejszych wytycznych
nieprawidtowa reakcje cisnienia tetniczego zdefiniowano
jako brak wzrostu cisnienia skurczowego o co najmniej
20 mm Hg miedzy spoczynkiem a szczytowym wysitkiem
lub spadek cisnienia o >20 mm Hg w stosunku do szczy-
towego cisnienia [590, 765, 768, 782, 800].
Nieprawidtowa reakcja cisnienia tetniczego moze
wigzac sie z wiekszym ryzykiem SCD u dorostych pa-
cjentéw w wieku <40 lat, ale ma mata dodatnia wartos¢
predykcyjna, a jej znaczenie prognostyczne u pacjentéw
w wieku >40 lat jest nieznane. Na podstawie najnowszych
danych mozna sadzi¢, ze nieprawidtowa reakcja cisnienia
tetniczego moze by¢ zwigzana ze wzrostem umieralnosci
0golnej, gtéwnie w zwigzku z niewydolnoscia serca, ale
nie wykazuje ona zgodnego zwigzku ze zwiekszonym
ryzykiem komorowych zaburzen rytmu lub SCD [800, 801].
Nie ma danych wskazujacych, aby nieprawidtowa reakcja
ciSnienia tetniczego podczas wysitku wigzata sie z wiek-
szym ryzykiem SCD u dziecizHCM [802]. Grupa robocza nie
zaleca w zwigzku z tym wykorzystywania nieprawidtowe;j
reakgcji ci$nienia tetniczego podczas wysitku jako wskazania
do implantacji ICD w prewencji pierwotnej u pacjentéw
nalezacych do grupy matego lub posredniego ryzyka.

7.1.5.5. Warianty gendw kodujqcych biatka sarkomerdw

W kilku badaniach oceniano warto$¢ prognostyczna, jaka
majg w HCM warianty gendéw kodujacych biatka sarkome-
réow. Pomimo poczatkowych préb klasyfikacji tych warian-
tow jako ,ztosliwych” lub ,fagodnych” [803-807] w zadnym
zbadan nie wykazano niezaleznej roli okreslonych warian-
tow gendw kodujacych biatka sarkomeréow w przewidywa-
niu ryzyka SCD. Warianty poczatkowo sklasyfikowane jako
Lztosliwe” lub ,fagodne” moga wykazywac bardzo rézna
ekspresje fenotypowa, nawet u cztonkéw tej samej rodzi-
ny [808-810] i ocena ich implikacji prognostycznych jest
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problematyczna, zwilaszcza ze poszczegdlne warianty sg
czesto znajdywane w pojedynczych rodzinach. Podobnie,
mimo iz wyrazano poglad, ze obecnos¢ wielu wariantéw
gendéw kodujacych biatka sarkomeréw u jednej osoby
wigze sie z gorszym rokowaniem [608, 811-813], w innych
kohortach nie obserwowano zgodnie takiego zwigzku [807,
814-816]. W najnowszych badaniach oceniano potencjalna
prognostyczna role obecnosci dowolnego wariantu genu
kodujacego biatko sarkomeréw. W najwiekszym z tych
badan, obejmujacym 2763 pacjentéw, wykazano istotny
statystycznie wptyw na ogdlne rokowanie zwigzany
z obecnoscig dowolnego wariantu genu kodujacego biatko
sarkomeréw w poréwnaniu z brakiem takich wariantéw,
ale nie oceniono odrebnie zwigzku z SCD [238]. W mniej-
szym badaniu, obejmujgcym 512 probantéw i 114 krew-
nych, z ktérych u 372 wystepowat wywotujacy chorobe
wariant genu kodujacego biatko sarkomeréw, uzyskano
dane wskazujace, ze obecnos¢ wariantu wywotujacego
chorobe wiazata sie niezaleznie z umieralnoscia 0ogéling,
umieralnoscia z przyczyn sercowo-naczyniowych i umie-
ralnoscig z powodu niewydolnosci serca, a takze z wyste-
powaniem SCD/zresuscytowanego zatrzymania krazenia
(HR 2,88; 95% Cl, 1,23-6,71) [817]. Pacjenci z wariantem
genu kodujacego biatko sarkomerdéw byli mtodsii czesciej
stwierdzano u nich nieutrwalony czestoskurcz komorowy
(NSVT, non-sustained ventricular tachycardia), omdlenie
i LVOTO, ale zwiazek z SCD tracit istotnos¢ statystyczna
(HR 2,44; 95% Cl, 0,99-6,01; P = 0,052) po uwzglednieniu
obecnosci =2 gtéwnych klinicznych czynnikéw ryzyka.
Rola wariantéw gendéw kodujacych biatka sarkomeréw
jako wskaznika predykcyjnego SCD niezaleznego od mo-
deli przewidywania ryzyka SCD (np. HCM Risk-SCD i HCM
Risk-Kids) pozostaje niewykazana. Na podstawie dostep-
nych danych grupa robocza nie zaleca wykorzystywania
obecnosci wariantu lub wariantéw genéw kodujacych biat-
ka sarkomeréw przy podejmowaniu decyzji dotyczacych
implantacji ICD w prewencji pierwotnej u oséb z grupy
matego lub posredniego ryzyka SCD.

7.1.5.6. Prewencja nagtego zgonu sercowego
Nie ma danych z badan z randomizacjg i grupa kontrolna,
ktére przemawiatyby za stosowaniem AAD w celu zapo-
biegania SCD w HCM. Stosowanie amiodaronu wigzato
sie z mniejszg czestoscia wystepowania SCD w jednym
matym badaniu obserwacyjnym u pacjentéw z NSVT
w monitorowaniu holterowskim, ale na podstawie danych
obserwacyjnych mozna sadzi¢, ze amiodaron jest czesto
nieskuteczny w zapobieganiu SCD [818, 819]. Wydaije sie,
ze dizopiramid nie wywiera istotnego wptywu na ryzyko
SCD [632]. Zaleca sie jednak beta-adrenolityki i/lub amio-
daron u pacjentéw z ICD, u ktérych mimo optymalnego
leczenia i przeprogramowania urzadzenia nadal wystepuja
objawowe komorowe zaburzenia rytmu, napadowe AF lub
powtarzajace sie wytadowania ICD [820].

Nie przeprowadzono préb klinicznych z randomiza-
Cja ani nie opracowano statystycznie zweryfikowanych

prospektywnych modeli predykcyjnych, ktére mozna by
wykorzystywac jako podstawe do podejmowania decyzji
dotyczacych implantacji ICD u pacjentéw zHCM. Zalecenia
sg oparte na obserwacyjnych, retrospektywnych badaniach
kohortowych, w ktérych okreslono zalezno$¢ miedzy cha-
rakterystyka kliniczng a rokowaniem. W wytycznych ESC
z 2014 roku dotyczacych rozpoznawania i leczenia HCM
zalecono model przewidywania ryzyka — HCM Risk-SCD
(https://gxmd.com/calculate/calculator_303/hcm-risk-scd)
— ktéry umozliwia indywidualizowane ilosciowe szaco-
wanie ryzyka z wykorzystaniem rozszerzonego podejscia
fenotypowego [525]. Od tamtego czasu to podejscie zostato
poddane walidacji w niezaleznych kohortach, a metaanaliza
dostepnych opublikowanych danych na temat sprawnosci
diagnostycznej strategii prewencji SCD zaproponowane;j
w wytycznych ESC z 2014 roku dotyczacych rozpoznawa-
nia i leczenia HCM wykazata, ze taczne szacunki ryzyka
sg zgodne z obserwowanym ryzykiem SCD u pacjentéw
sklasyfikowanych jako nalezacych do grupy duzego lub
matego ryzyka [821-824]. U dzieci stratyfikacja ryzyka SCD
byfa tradycyjnie oparta na czynnikach ryzyka ekstrapolo-
wanych z dorostej populacji z HCM, ale takie podejscie nie
pozwala na identyfikacje dzieci, u ktérych ryzyko SCD jest
najwieksze. W 2019 roku opracowano pierwszy zweryfi-
kowany pediatryczny model ryzyka SCD (HCM Risk-Kids;
https://hcmriskkids.org), wykorzystujac podejscie podobne
do zastosowanego w modelu HCM Risk-SCD [81, 825], a od
tamtego czasu model ten zostat poddany niezaleznej ze-
wnetrznej walidacji [535, 797, 826]. Opracowano réwniez
podobny model przewidywania ryzyka w populacji pedia-
trycznej (PRIMaCY Childhood Hypertrophic Cardiomyopathy
Sudden Cardiac Death Risk Prediction Tool), wykorzystujac
podobne parametry kliniczne, a jego opisywana dokfad-
nos$¢ jest podobna do modelu HCM Risk-Kids (https://
primacy.shinyapps.io/calculator/) [535].

W niniejszym uaktualnieniu grupa robocza podtrzymu-
jezasade szacowania ryzyka za pomoca zweryfikowanego
narzedzia, modelu HCM Risk-SCD, jako pierwszego kroku
w prewencji nagtego zgonu u pacjentéw w wieku 16 lub
wiecej lat, i zaleca stosowanie zweryfikowanej skali ryzyka
(np. model HCM Risk-Kids) u dzieci i nastolatkow w wieku
<16 lat. Jest to rozbiezne ze stanowiskiem przyjetym w wy-
tycznych AHA/ACC z 2020 roku dotyczacych diagnostyki
i leczenia u pacjentéw z HCM [793], w ktérych uznano, ze
model ryzyka odgrywa tylko uzupetniajaca role w procesie
wspoélnego podejmowania decyzji dotyczacych implan-
tacji ICD u pacjentéw z klinicznymi wskaznikami ryzyka.
To podejicie przyjete przez AHA/ACC wynika czesciowo
z obaw, ze poleganie na modelu ryzyka nie uwzglednia
indywidualnej percepcji pacjenta i jego akceptacji od-
gornie ustalonych wartosci progowych dla interwencji
medycznej, a takze z tego, ze niektodre kliniczne wskazniki
ryzyka, takie jak uposledzenie czynnosci skurczowej LV, nie
zostaty uwzglednione w modelu HCM Risk-SCD.

Grupa robocza zdaje sobie sprawe z trudnosci ze
zdefiniowaniem uniwersalnych wartosci progowych
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akceptowalnego ryzyka, ale uwaza, ze poleganie na nie-
skwantyfikowanym szacunku ryzyka w zaden sposéb
nie rozwigzuje tego problemu. W zamian grupa robocza
zaleca bardziej otwarte wspolne podejmowanie decyzji na
podstawie danych uzyskanych w warunkach rzeczywistej
praktykiklinicznej, a takze indywidualnych preferencji, po-
gladdw, okolicznosci i wartosci. Nalezy zwraca¢ uwage na
luki w danych naukowych i informowac o nich pacjentéw.
Nalezy réwniez omawia¢ konkurencyjne zagrozenia zwia-
zane zchoroba (niewydolno$¢ serca, udar mézgu), wiekiem

i chorobami wspotistniejgcymi, a takze powiktania zwia-
zane z urzadzeniem [726, 827, 828]. Grupa robocza wzywa
do opracowania zaawansowanych narzedzi utatwiajacych
decyzje pacjenta, dopasowanych do jego perspektywy,
a takze bardziej tradycyjnych narzedzi wspomagania de-
cyzji przeznaczonych dla personelu medycznego.

Na rycinie 16 podsumowano zalecenia dotyczace
implantacji ICD w prewencji pierwotnej w HCM w kazdej
kategorii ryzyka. Uwzgledniaja one nie tylko statystycz-
ne ryzyko bezwzgledne, ale réwniez wiek i ogélny stan

Prewencja pierwotna Wywiad

Echokardiografia 2D i dopplerowska
Ambulatoryjne monitorowanie EKG
Proba wysitkowa limitowana objawami

l

Wiek
Niewyjasnione omdlenie
Gradient cisnienia w drodze odptywu LV
Maksymalna grubos$¢ Sciany LV
Wymiar lewego przedsionka
NSVT
SCD w wywiadzie rodzinnym
Czynno$¢ skurczowa LV
Rozlegtos¢ blizny w miesniu sercowym

l

Mate ryzyko Duze ryzyko
5-letnie ryzyko <4% Skala ryzyka w HCM 5-letnie ryzyko =6%
L ) Posrednie ryzyko
> 1 kliniczny czynnik ryzyka? 5-letnie ryzyko >4% do <6%

ICD ‘ IcD IcD b
asa asa asa lla -

(klasa IIb) (klasa lIb) (klasa lla) po ?25\2?"'9

Prewencja wtérna
Nagte zatrzymanie krazenia z powodu VT lub VF
Samoistny utrwalony VT bedacy przyczyna omdlenia 1CD
lub zaburzen hemodynamicznych > (Klasa )

ORAZ
Oczekiwana dtugo$¢ dalszego zycia > 1 rok

Rycina 16. Algorytm oceny wskazan do wszczepienia kardiowertera-defibrylatora u pacjentéw z kardiomiopatia przerostowa. 2D, dwuwy-
miarowa

*Kliniczne czynniki ryzyka: rozlegte LGE (>15%) w CMR; LVEF <50%

Skroty: CMR, rezonans magnetyczny serca; EKG, elektrokardiogram; HCM, kardiomiopatia przerostowa; ICD, wszczepialny kardiowerter-defi-
brylator; LGE, pézne wzmocnienie po podaniu gadolinu; LV, lewa komora; LVEF, frakcja wyrzutowa lewej komory; NSVT, nieutrwalony czesto-
skurcz komorowy; SCD, nagty zgon sercowy; VF, migotanie komér; VT, czestoskurcz komorowy
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Tabela zalecen 23 — Dodatkowe zalecenia dotyczace prewencji nagtego zgonu sercowego u pacjentéw z kardiomiopatig przerostowa

Zalecenia

Prewencja wtdrna

Implantacje ICD zaleca sie u pacjentéw, ktorzy przezyli nagte zatrzymanie krazenia spowodowane VT lub VF, lub u kté-
rych wystgpit samoistny utrwalony VT z zaburzeniami hemodynamicznymi [532, 534, 726, 831, 832]

Prewencja pierwotna

Zaleca sie stosowanie kalkulatora HCM Risk-SCD jako metody szacowania ryzyka nagtego zgonu w ciggu 5 lat u pa-
cjentow w wieku >16 lat w prewencji pierwotnej [525, 821-824]

Klasa?

Poziom®

Zaleca sie stosowanie zweryfikowanych modeli przewidywania ryzyka w populacji pediatrycznej (np. HCM Risk-Kids)
jako metody szacowania ryzyka nagtego zgonu w ciggu 5 lat u pacjentéw w wieku <16 lat w prewencji pierwotnej
(81, 833]

Zaleca sie, aby ocenia¢ 5-letnie ryzyko SCD podczas pierwszej oceny, a nastepnie ponownie w odstepach 1-2 lat lub
zawsze w przypadku zmiany stanu klinicznego [525]

Implantacje ICD nalezy rozwazy¢ u pacjentéw z oszacowanym 5-letnim ryzykiem nagtego zgonu >6%, po dokonaniu
szczegbtowej oceny klinicznej, podczas ktérej uwzgledniono:

(1) dozywotnie ryzyko powikfan;

(2) konkurencyjne ryzyko zgonu z powodu choroby podstawowej i chordb wspdfistniejgcych;

ORAZ

(3) wptyw ICD na styl zycia, status spoteczno-ekonomiczny i zdrowie psychologiczne [81, 521, 525, 726, 832, 833]

U pacjentdw z tetniakiem koniuszka LV nalezy rozwazy¢ decyzje dotyczace implantacji ICD w ramach prewencdji pier-
wotnej na podstawie oceny ryzyka za pomoca kalkulatora HCM Risk-SCD lub zweryfikowanego narzedzia do przewi-
dywania ryzyka w populacji pediatrycznej (np. HCM Risk-Kid's), a nie tylko na podstawie obecnosci tetniaka [580, 728,
737,791, 792]

Implantacje ICD mozna rozwazy¢ u indywidualnych pacjentéw z oszacowanym 5-letnim ryzykiem SCD miedzy >4 a 6%,

po dokonaniu szczegdtowej oceny klinicznej, podczas ktérej uwzgledniono dozywotnie ryzyko powiktan oraz wptyw
ICD na styl zycia, status spoteczno-ekonomiczny i zdrowie psychologiczne [81, 521, 525, 726, 832, 833]

Ib

U pacjentéw nalezacych do kategorii matego ryzyka (oszacowane 5-letnie ryzyko SCD <4%) mozna rozwazy¢ uwzgled-

nienie obecnosci rozlegtego LGE (>15%) w CMR w procesie wspdlnego podejmowania razem z pacjentem decyzji
odnosnie do profilaktycznej implantacji ICD, ale nalezy zauwazy¢, ze nie ma mocnych danych dotyczacych wptywu

ilo$ciowej oceny blizny na spersonalizowane szacunki ryzyka uzyskane za pomocg kalkulatora HCM Risk-SCD lub zwery-

fikowanego modelu pediatrycznego (np. HCM Risk-Kids) [141, 796, 797, 834-841]

Ib

U pacjentéw nalezacych do kategorii matego ryzyka (oszacowane 5-letnie ryzyko SCD <4%) mozna rozwazy¢ uwzgled-

nienie obecnosci LVEF <50% w procesie wspolnego podejmowania razem z pacjentem decyzji odno$nie do profilak-
tycznej implantacji ICD, ale nalezy zauwazy¢, ze nie ma mocnych danych dotyczacych wptywu dysfunkgji skurczowej
na spersonalizowane szacunki ryzyka uzyskane za pomoca kalkulatora HCM Risk-SCD lub zweryfikowanego modelu

pediatrycznego (np. HCM Risk-Kids) [89, 315, 841-844]

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych

Skroty: CMR, rezonans magnetyczny serca; HCM, kardiomiopatia przerostowa; ICD, wszczepialny kardiowerter-defibrylator; LGE, p6zne wzmocnienie po podaniu gadolinu;
LV, lewa komora; LVEF, frakcja wyrzutowa lewej komory; SCD, nagty zgon sercowy; VF, migotanie komor; VT, czestoskurcz komorowy

zdrowia pacjenta, czynniki spoteczno-ekonomiczne
oraz psychologiczny wptyw leczenia. W zatozeniu te
zalecenia majg by¢ na tyle elastyczne, aby odnosi¢ sie
réwniez do sytuacji nieuwzglednionych w modelach
HCM Risk-SCD i HCM Risk-Kids. Te modele nie powinny by¢
stosowane u wyczynowych sportowcéw, a takze oséb
z chorobami metabolicznymi/naciekowymi (np. choroba
Andersona-Fabry’ego) i zespotami klinicznymi (np. zesp 6t
Noonan). Te modele nie uwzgledniajg gradientu cisnie-
nia w LYOTO wywotanego podczas wysitku fizycznego
i nie dokonano ich walidacji u pacjentéw poddawanych
miektomii. Model HCM Risk-SCD zostat poddany walidacji
w jednym badaniu u dorostych pacjentéw po ASA [829],
azniedawnego badania wynika, ze ciezki LVH i rezydualne
LVOTO wiaza sie ze zwiekszonym ryzykiem SCD po ASA,
zniezbyt duza wartoscia statystyki C wynoszaca 0,68 [830].

7.2. Kardiomiopatia rozstrzeniowa
7.2.1. Rozpoznanie

7.2.1.1. Probant

Kardiomiopatie rozstrzeniowg definiuje sie jako obec-
nos¢ rozstrzeni LV i jej dysfunkcji skurczowej, ktérych
nie mozna wyttumaczy¢ nieprawidtowymi warunkami
napetniania serca lub CAD. Rozstrzen LV definiuje sie
jako wymiar lub objetos¢ koricoworozkurczowa LV >2 od-
chylenia standardowe (tj. Z-score >2) powyzej sredniej
populacyjnej skorygowanej wzgledem rozmiaréw ciata,
ptcii/lub wieku. U oséb dorostych odpowiada to wymia-
rowi koncoworozkurczowemu LV >58 mm u mezczyzn
i>52 mm u kobiet oraz wskaznikowi LVEDV wynoszacemu
275 ml/m? u mezczyzn i 262 ml/m? u kobiet w ocenie
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echokardiograficznej [9, 845, 846]. Globalng LVSD defi-
niuje sie jako LVEF <50% [9].

7.2.1.2. Krewni

Ocena kliniczna u krewnych ujawnia czesto niewielkie
niediagnostyczne nieprawidtowosci, ktére wykazuja
naktadanie z wariantami normy lub imituja zmiany obser-
wowane w czesciej wystepujacych chorobach i stanach,
takich jak nadcisnienie tetnicze i otytos¢. W tym kon-
tekscie obecnos¢ izolowanej rozstrzeni LV z zachowana
czynnoscia skurczowa lub obecnos¢ rodzinnego wariantu
wywotujacego chorobe jest wystarczajaca do rozpoznania
DCM u krewnego. Dodatkowe nieprawidtowosci w EKG
lub badaniach obrazowych w kontekscie DCM w wywia-
dzie rodzinnym sugerujg chorobe i uzasadniajg $cistg
obserwacje [9, 75, 817]. Jezeli w danej rodzinie nie ma
konkluzywnych informacji genetycznych, DCM uwaza sie
zarodzinng, jezeli: 1) DCM wystepuje u jednego lub wiecej
krewnych pierwszego badz drugiego stopnia; lub 2) doszto
do niewyjasnionego SCD w dowolnym wieku u krewnego
pierwszego stopnia z rozpoznaniem DCM.

7.2.1.3. Diagnostyka

Gtéwne elementy diagnostyki u wszystkich pacjentéw
z DCM opisano w rozdziale 6. Obejmujg one wywiad
indywidualny i rodzinny, badania laboratoryjne, EKG, mo-
nitorowanie holterowskie, obrazowanie serca i badania
genetyczne. Echokardiografia ma zasadnicze znaczenie
dla rozpoznania, natomiast CMR dostarcza bardziej szcze-
go6towych informacji morfologicznych i prognostycznych.
Nalezy réwniez rozwazy¢ dodatkowe badania laboratoryj-
ne, prébe wysitkowa, EMB, CT serca i cewnikowanie serca,
jak opisano szczegétowo w rozdziale 6.

7.2.1.4. Echokardiografia
Wszechstronng ocene w TTE zaleca sie u wszystkich pa-
cjentéw z DCM, poniewaz metoda ta dostarcza wszystkich
niezbednych informacji na temat globalnej i regionalnej
anatomii, czynnosci i hemodynamiki LV, wad zastawko-
wych, czynnosci prawej potowy serca, cisnienia w tetnicach
ptucnych, geometrii przedsionkéw oraz innych parame-
tréw [71]. Zaawansowane techniki echokardiograficzne
(obrazowanie odksztatcenia miesnia sercowego za pomoca
tkankowej echokardiografii dopplerowskiej lub metoda
$ledzenia markeréw akustycznych) moga pozwala¢ na
wczesne wykrywanie subklinicznej dysfunkcji miesnia
sercowego w szczeg6lnych sytuacjach (np. u nosicieli
wariantéw genetycznych odpowiedzialnych za DCM,
a takze u pacjentéw poddawanych kardiotoksycznej che-
mioterapii) [71, 74].

Mozna rozwazy¢ zastosowanie Srodkéw kontrastowych
w celu lepszego uwidocznienia granicy wsierdzia, lepszej
oceny obecnosci nadmiernego beleczkowania, badz tez
w celu wykluczenia skrzepliny w komorze. Echokardiogra-
fia przezprzetykowa jest rzadko potrzebna, z wyjatkiem

sytuacji, kiedy u pacjentéw z AF moga wystepowac skrze-
pliny w przedsionku, a takze do oceny czynnosci zastawek
i mozliwosci leczenia przezcewnikowego u pacjentéw
ze wspotistniejacg wtérna niedomykalnoscia mitralng
lub tréjdzielna.

7.2.1.5. Rezonans magnetyczny serca

Rezonans magnetyczny serca dostarcza dodatkowych
informacji na temat charakterystyki tkanek u pacjentéw
z DCM, w tym obecnosci obrzeku miesnia sercowego, co
moze wskazywac na zapalenie miesnia sercowego lubinng
przyczyne zapalna, oraz LGE w celu okreslenia obecnosci,
rozlegtosci i rozktadu wtdknienia, co moze pozwoli¢ na
wykluczenie zawatu serca, a takze wskazywac na okreslone
etiologie (np. podnasierdziowy rozktad zmian w postaciach
po przebytym zapaleniu miesnia sercowego, ogniskowy
w sarkoidozie, rozlegte zmiany w obrebie $ciany dolnej
i bocznej w dystrofinopatiach, zmiany w $rodkowej czesci
przegrody u nosicieli wariantéw genu LMNA, a takze pier-
$cieniowate zmiany u nosicieli wariantéw skracajacych
gendéw DSP i FLNC) (patrz rozdz. 7.3) [71, 847]. Rozkfad
i nasilenie LGE majg wartos$¢ prognostyczng w odniesie-
niu do zaréwno wystepowania zaburzen rytmu serca,
jak i ciezkosci niewydolnosci serca [137, 848]. Specjalne
sekwencje T2*-zalezne pozwalajg na ocene ztogow zelaza
w miesniu sercowym, co jest przydatne w rozpoznawaniu
hemochromatozy [71].

7.2.1.6. Metody medycyny nuklearnej

Obrazowanie radioizotopowe odgrywa ograniczong role
w DCM. Ocena wychwytu "F-FDG w PET, wskazujaca na
wychwyt o charakterze ogniskowym lub ogniskowym
naktadajacym sie na uogdlnione zwiekszenie wychwytu,
zwiaszcza jezeli jednoczesnie stwierdza sie nieprawidtowy
wychwyt 8F-FDG w tkankach pozasercowych, moze by¢
przydatna w przypadku podejrzenia sarkoidozy serca [849].

7.2.2. Badania genetyczne i przesiewowe badania
rodzin

Etiologia DCM jest bardzo niejednorodna i obejmuje
przyczyny dziedziczne (genetyczne/rodzinne) i nabyte
[9, 545,850, 851]. Do bezposrednich przyczyn DCM naleza
patogenne warianty genetyczne, toksyny, mechanizmy
autoimmunologiczne, zakazenia, choroby spichrzeniowe
i tachyarytmie. Monogenowe warianty patogenne wy-
wotujgce DCM sg bardzo niejednorodne, mogg dotyczy¢
wielu gendéw i réznych szlakéw. Ponadto tylko 30%-40%
przypadkéw DCM mozna przypisywac rzadkim wariantom
patogennym, a znaczny udziat w patogenezie choroby
w tej populacji maja tez czeste warianty o niewielkim
indywidualnym wptywie (tto poligeniczne). Co wiecej,
rézne czynniki modyfikujace chorobe moga odgrywac role
w przyspieszeniu rozwoju fenotypu DCM [7, 9, 850]. Sa to
stany, ktére moga nasila¢ lub wyzwala¢ DCM, w tym czyn-
niki epigenetyczne i nabyte czynniki modyfikujace, takie
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jak cigza, nadcisnienie tetnicze, naduzywanie alkoholu
i inne toksyny [42-44]. W diagnostyce nalezy wiec uwzgled-
ni¢ te interakcje miedzy przyczynami genetycznymi
a nabytymi. Identyfikacja przyczyny nabytej nie wyklucza
udziatu przyczynowego wariantu genetycznego, a z kolei
ujawnienie sie wptywu wariantu genetycznego moze
wymagac dziatania dodatkowej przyczyny nabytej i/lub
czynnika modyfikujgcego chorobe. Do genéw, mogacych
wywotywac DCM, nalezg geny silnie zwigzane z klasyczna
DCM, ktére zostaty ostatnio doktadnie omdéwione [189],
a takze inne, klasycznie zwigzane z ARVC, ktére jednak
bardzo czesto manifestujg sie rozstrzenig LV i przewazajaca
dysfunkcja LV. Co wiecej, geny opisywane w kontekscie
nadmiernego beleczkowania/LVNC (np. NKX2.51 PRDM16),
a takze te, ktorych warianty moga wywotywaé DCM z zaje-
ciem lub bez zajecia miesni szkieletowych (takie jak DMD
lub EMD), rébwniez nalezy traktowac jako geny zwigzane
zDCM i uwzglednia¢ w diagnostyce genetycznej, zwtasz-
cza jezeli wystepuje odpowiedni fenotyp. Najczestsze
genetyczneinabyte przyczyny DCM wymieniono w tabe-
lach 10 20. Szczegdtowe listy przyczyn DCM byty réwniez
publikowane uprzednio [9, 852].

7.2.2.1. Badania genetyczne

Przyczynowe warianty genetyczne wystepujg nawet u 40%
pacjentéw z DCM we wspétczesnych kohortach [185, 186,
853, 854] oraz u 10%-15% pacjentéw z DCM wywotywang
przez chemioterapie, alkoholowa lub potogowa [42-44].
Mimo iz czesto$¢ wystepowania wariantéw genetycznych
jest wieksza w rodzinnej DCM, przyczynowe warianty
genetyczne identyfikuje sie réwniez w ponad 20% przy-
padkéw DCM wystepujacych nierodzinnie [185, 854, 855].
Wykrycie przyczynowego wariantu genetycznego u pa-
cjentaz DCM umozliwia lepsze przewidywanie rokowania
i progresji choroby, moze odgrywac role w ustalaniu wska-
zan do wszczepienia ICD, dostarcza informacgjiistotnych dla
poradnictwa genetycznego, a takze umozliwia badania
przesiewowe u cztonkéw rodzin. Co wiecej, badania ge-
netyczne w DCM maja dtugoterminowe implikacje pod
wzgledem efektywnosci kosztowej, poniewaz pozwalaja
na identyfikacje zagrozonych cztonkéw rodzin z pato-
gennym genotypem i w ten sposéb zmniejszaja liczbe
cztonkéw rodzin, ktérzy wymagaja seryjnej obserwacji
klinicznej [229]. Badania genetyczne moga wiec by¢ ko-
rzystne u wszystkich pacjentéw z DCM, w tym dzieci [856,
857] oraz 0s6b z DCM wywotywana przez alkohol/chemio-
terapie i DCM wystepujacg w okresie okotoporodowym.
Jezelizasoby sg ograniczone, w celu odpowiedniej priory-
tetyzacji badan genetycznych mozna rozwazy¢ postuzenie
sie skalg zaprojektowana do identyfikacji pacjentéw z DCM
zduzym prawdopodobiernstwem patogennego genotypu
(np.Madrid DCM Genotype Score, https://madridDCMscore.
com) [858]. Nalezy zauwazy¢, ze wiek nie powinien by¢
czynnikiem ograniczajacym, kiedy podejmuje sie decyzje
dotyczace tego, u ktérych pacjentéw z DCM nalezy wyko-
nac badania genetyczne [185, 858, 859].

Tabela 20. Niegenetyczne przyczyny kardiomiopatii rozstrzeniowe;j

Zakazenie (stan po zapaleniu miesnia sercowego)

Wirusowe (enterowirusy, adenowirusy, echowirusy, wirusy
opryszczki, parwowirus B19, HIV, SARS-CoV-2 itd.)
Bakteryjne (borelioza)

Mykobakteriozy

Grzybicze

Pasozytnicze (choroba Chagasa)

Czynniki toksyczne i przetadowanie miesnia sercowego
Alkohol (etanol)

Kokaina, amfetamina, ecstasy

Kobalt

Steroidy anaboliczne/androgeniczne

Hemochromatoza i inne przyczyny przefadowania zelazem

Przyczyny endokrynologiczne
Niedo- i nadczynnos¢ tarczycy
Choroba Cushinga/Addisona
Guz chromochtonny
Akromegalia

Cukrzyca

Niedobory zywieniowe

Niedobor selenu
Niedobor tiaminy (beri-beri)

Niedobor cynku i miedzi
Niedobér karnityny

Zaburzenia elektrolitowe

Hipokalcemia

Hipofosfatemia

Okres okotoporodowy

Choroby autoimmunologiczne

Olbrzymiokomérkowe zapalenie miesnia sercowego
Proces zapalny (potwierdzone w biopsji, nieinfekcyjne zapalenie

miesnia sercowego)

Eozynofilowa ziarniniakowatos¢ z zapaleniem naczyn
Toczen rumieniowaty uktadowy

Sarkoidoza

Reumatoidalne zapalenie stawdw

Choroba trzewna (celiakia)

Pierwotna marsko$¢ zétciowa

Miastenia

Pecherzyca/pemfigoid

Choroba Le$niowskiego-Crohna

Wrzodziejace zapalenie jelita grubego

Zapalenie wielomiesniowe/zapalenie skdrno-miesniowe

Reaktywne zapalenie stawdw
Leki

Leki przeciw- Antracykliny, antymetabolity, srodki alkilujace,

nowotworowe  paklitaksel, leki demetylujace, przeciwciata
monoklonalne, inhibitory kinaz tyrozynowych,
leki immunomodulujace

Leki psychia- Klozapina, olanzapina, chlorpromazyna, rispe-

tryczne ridon, lit, metylofenidat, tréjpierécieniowe leki
przeciwdepresyjne

Inne leki Kwas all-trans-retinowy; leki antyretrowirusowe,

fenotiazyny

Skréty: HIV, ludzki wirus niedoboru odpornosci; SARS-CoV-2, drugi koronawirus
ciezkiego ostrego zespotu oddechowego
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Zalecenia dotyczace przesiewowej oceny klinicznej,
poradnictwa genetycznego i badan przedstawiono w roz-
dziatach 6.8.3i6.11. Bardziej szczegétowg ocene zaburzen
przewodzenia lub zaburzen rytmu, ktére moga by¢ wcze-
sna manifestacja kliniczng pewnych podtypoéw genetycz-
nie uwarunkowanej DCM, nalezy rozwazy¢ w przypadku
wykrycia wariantéw pewnych genéw (np. LMNA, EMD, DES).
Nalezy réwniez rozwazy¢ CMR u krewnych z prawidtowg
czynnoscia serca, ktérzy sg nosicielami przyczynowych wa-
riantéw genetycznych zwigzanych ze zwiekszonym ryzy-
kiem SCD (np. FLNC, DES, DSP, PLN, LMNA, TMEM43, RMB20).
Jezeli poza probantem nie ma innych cztonkéw rodziny
z DCM, okresowej oceny krewnych pierwszego stopnia
nalezy dokonywac w tych samych przedziatach czasowych
w zaleznosci od wieku (patrz rozdz. 6.11), ale w rodzinach,
w ktérych nie wykryto wariantu genetycznego, mozna
rozwazy¢ przerwanie okresowego nadzoru u krewnych
pierwszego stopnia w wieku =50 lat z prawidtowym EKG
i prawidtowymi wynikami badan obrazowych serca.

7.2.3. Ocena objawow

U pacjentéw z DCM czesto rozwijaja sie objawy niewydol-
nosci serca, chociaz moze to nastgpi¢ po wielu latach od
wystapienia nieprawidtowosci w EKG lub echokardiografii.
Ocene objawéw u pacjentéw z kardiomiopatiami opisano
w rozdziale 10.1.

7.2.4. Postepowanie

Leczenie niewydolnosci serca i innych klinicznych prze-
jawdéw DCM opisano w wytycznych ESC z 2021 roku do-
tyczacych rozpoznawania i leczenia ostrej i przewlektej
niewydolnosci serca, wytycznych ESC z 2020 roku doty-
czacych rozpoznawania i leczenia AF oraz wytycznych ESC
z 2021 roku dotyczacych stymulacji serca i CRT [69, 336,
724]. Zalecenia zawarte w tych wytycznych sg zasadniczo
niezalezne od etiologii niewydolnosci serca, AF i innych
manifestacji klinicznych. W zwigzku z tym, mimo iz w tych
wytycznych podsumowano rzetelne informacje z duzych
baz danych i préb klinicznych, zalecenia terapeutyczne
nalezy traktowac jako majace charakter ogdlny, a nie
odnoszace sie swoiscie do réznych postaci genetycznie
uwarunkowanej DCM. Poniewaz jednak duze kohorty
pacjentéw z genetycznie uwarunkowang DCM o jedno-
rodnych cechach genetycznych sg stosunkowo rzadkie,
w kardiomiopatiach przeprowadzono bardzo niewiele
RCT o odpowiedniej mocy statystycznej. Grupa robocza
zaleca w zwiagzku z tym, aby w leczeniu objawowym u pa-
cjentéw z DCM kierowac sie wytycznymi ESC z 2021 roku
dotyczacymirozpoznawania i leczenia ostrej i przewlektej
niewydolnosci serca, w ktorych zawarto wskazéwki do-
tyczace leczenia pacjentéw z objawami podmiotowymi
i przedmiotowymi niewydolnosci serca [69]. Niewiele za-
lecen terapeutycznych odnosi sie jednak do bezobjawowe;j
dysfunkgji i rozstrzeni LV, co jest problemem w genetycz-
nie uwarunkowanej DCM, w ktérej wielu pacjentéw jest

mtodych i bezobjawowych badZ wystepuja u nich jedynie
niewielkie objawy, a ponadto bezobjawowi pacjenci s
czesto identyfikowani dzieki kaskadowym badaniom
przesiewowym. Zalecenia dotyczace farmakoterapii obja-
wow niewydolnosci serca u pacjentéw z kardiomiopatiami
opisano w rozdziale 6.10.2.

7.2.5. Prewencja naglego zgonu sercowego

w kardiomiopatii rozstrzeniowej

Przewidywanie SCD jest trudnym aspektem opieki
klinicznej nad pacjentami z DCM. ICD skutecznie leczg
potencjalnie $miertelne komorowe zaburzenia rytmu
i zapobiegajg SCD, ale wigza sie réwniez z powikfaniami,
zwlaszcza u mtodych pacjentéw, ktérzy bedg wymagac
kilku wymian urzadzenia w ciggu zycia (patrzrozdz. 6.10.5).

7.2.5.1. Wtdrna prewencja nagtego zgonu sercowego
Wszczepialne kardiowertery-defibrylatory zmniejszaja
umieralnos$¢ wsréd pacjentdw po przebytym zatrzymaniu
krazenia, a takze chorych, u ktérych wystapita utrwalona
objawowa arytmia komorowa z zaburzeniami hemodyna-
micznymi [531]. U takich pacjentéw zaleca sie ICD, jezeli
celem leczenia jest zwiekszenie przezywalnosci; podejmu-
jac decyzje o wszczepieniu urzadzenia, nalezy uwzglednic
poglady i QoL pacjenta, a takze niewystepowanie innych
chordb, ktére prawdopodobnie doprowadzityby do smier-
Ci w ciggu najblizszego roku.

7.2.5.2. Pierwotna prewencja nagtego zgonu sercowego
Do dostepnych RCT, w ktérych oceniano przydatnos¢ ICD
w zapobieganiu SCD i poprawie przezywalnosci, wkaczano
tylko pacjentéw z LVEF <35%, uzyskujac sprzeczne wyni-
ki. Podczas gdy w prébie klinicznej, do ktérej wtaczano
pacjentéw z objawowg niewydolnoscia serca o etiologii
zarébwno niedokrwiennej, jak i innej niz niedokrwienna,
wykazano zmniejszenie umieralnosci [860] w prébach kli-
nicznych, do ktérych wigczano tylko pacjentéw z CAD, nie
stwierdzono istotnego zmniejszenia umieralnosci ogélnej
pomimo zmniejszenia bezwzglednej czestosci wystepo-
wania SCD w grupie ICD, a analiza podgrup wskazywata
na poprawe przezywalnosci wsréd pacjentéw w wieku
<701at[861, 862]. W niedawnej metaanalizie badan, w kté-
rych oceniano korzysci z ICD w DCM, stwierdzono jednak
poprawe przezywalnosci, chociaz efekt ten byt niewielki
w poréwnaniu z pacjentami z CAD i LVEF <35% [863].
Mimo iz donoszono, ze LVEF <35% jest niezaleznym
wskaznikiem ryzyka zgonéw z dowolnej przyczyny
i zgondéw z przyczyn sercowych w DCM, parametr ten
charakteryzowat sie jedynie niewielkg zdolnoscig iden-
tyfikacji tych pacjentéw z DCM, u ktérych ryzyko SCD jest
wieksze, co wskazuje na to, ze nalezy bra¢ pod uwage
dodatkowe czynniki, kiedy podejmuje sie decyzje doty-
czace implantacji ICD w chorobie o tak duzej réznorod-
nosci etologicznej. Niedawne badania dotyczace historii
naturalnej wskazuja, ze genotyp odgrywa role w ryzyku
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SCD, a u pacjentéw z wywotujacymi chorobe wariantami
gendéw PLN, DSP, LMNA, FLNC, TMEM43 i RBM20 czestos$¢
wystepowania powaznych incydentéw arytmicznych
jest znacznie wieksza niz w przypadku innych przy-
czyn DCM, niezaleznie od LVEF [440, 542, 864-870].
W niedawnym retrospektywnym badaniu obejmujacym
1161 oséb z DCM stwierdzono, ze u pacjentéw z DCM
i patogennym/prawdopodobnie patogennym wariantem
genetycznym wywotujgcym DCM ewolucja kliniczna
byta gorsza, a czestos¢ wystepowania powaznych incy-
dentéw arytmicznych wieksza niz u pacjentéw z DCM
bez patogennego genotypu, a dotyczyto to zwtaszcza
pacjentéw z DCM i LVEF <35% [185]. W tym badaniu
zaobserwowano réwniez wieksze ryzyko powaznych
incydentow arytmicznych u pacjentéw z DCM i warian-
tami okre$lonych genéw wywotujacych DCM, niezaleznie
od LVEF. Do genéw zwigzanych z wiekszym ryzykiem
zaburzen rytmu nalezaty geny kodujace biatka otoczki
jadrowej (LMNA, EMD, TMEM43), desmosoméw (DSP,
DSG2, DSC2, PKP2) i pewnych biatek cytoszkieletu [185].
W sumie dane te wskazujg, ze chorych zDCM i wariantami
genetycznymi wywotujacymi DCM, ktére dotyczg gendw
wysokiego ryzyka (LMNA, EMD, TMEM43, DSP, RBM20, PLN,
warianty skracajace genu FLNC), nalezy traktowac jako
pacjentéw duzego genetycznego ryzyka SCD i rozwazad
u nich wszczepienie ICD w ramach prewencji pierwotnej
réwniez w przypadku LVEF powyzej 35%, zwtaszcza
w przypadku obecnosci dodatkowych czynnikéw ryzyka
(np. NSVT, zwiekszona liczba ektopowych pobudzen
komorowych, pte¢ meska, istotne LGE, okreslone wa-
rianty genetyczne). W przypadku niektérych genotypéw
duzego ryzyka opracowano skale przewidywania ryzyka
dotyczace swoiscie danego genu (np. LMNA [https://
Imna-risk-vta.fr] [541]) lub wariantu (wariant p.Arg14del
genu PLN [https://plInriskcalculator.shinyapps.io/final_
shiny] [542]), w ktorych uwzglednia sie charakterystyke
genotypu oraz dodatkowe cechy fenotypowe. Jezeli
takie skale ryzyka sa dostepne, powinny by¢ wykorzy-
stywane przy podejmowaniu decyzji dotyczacych im-
plantacji ICD w ramach prewencji pierwotnej (ryc. 17). Jak
omowiono w rozdziale 7.1.5, grupa robocza zdaje sobie
sprawe z trudnosci ze zdefiniowaniem uniwersalnych
wartosci progowych akceptowalnego ryzyka dla ré6znych
fenotypdw kardiomiopatii, ale uwaza, ze rozsadne jest
podejscie podobne do tego, ktére przyjeto w przypadku
stratyfikacji ryzyka w HCM. Mimo iz w wytycznych ESC
z 2022 roku dotyczacych postepowania u pacjentéw
z komorowymi zaburzeniami rytmu i prewencji SCD za-
proponowano wyzszy prog ryzyka, 10% w ciggu 5 lat, dla
decyzji o implantacji ICD w ramach prewencji pierwotne;j
u pacjentéw z DCMi wariantami genu LMNA [3] niniejsza
grupa robocza zaleca wspélne podejmowanie decyzji na
podstawie danych uzyskanych w warunkach rzeczywistej
praktyki klinicznej, a takze indywidualnych preferencji,
pogladéw, okolicznosci i wartosci. Nalezy informowa¢
pacjentow o lukach w danych naukowych, a takze oma-

wia¢ konkurencyjne zagrozenia zwigzane z choroba
(niewydolnos¢ serca, udar mézgu), wiekiem i chorobami
wspotistniejacymi, a takze powiktania zwigzane z urza-
dzeniem. Za powyzszym podejsciem przemawia to, ze
w niedawnym badaniu, ktérego celem byta walidacja
wyzej wspomnianego kalkulatora ryzyka dla wariantéw
genu LMNA, przeszacowano ryzyko arytmiczne, kiedy
jako wartos$¢ progowa przyjeto przewidywane 5-letnie
ryzyko =7% (swoistos¢ 26%, statystyka C 0,85), mimo iz
czutosc byta duza [871].

Co szczegdlnie wazne, dostepne sg réwniez dane wska-
zujace na to, ze inne genotypy (np. warianty skracajace
genu TTN) wiaza sie z normalizacja LVEF zgodnie ze stan-
dardowymi kryteriami niewydolnosci serca z wytycznych
ESC z 2021 roku dotyczacych rozpoznawania i leczenia
ostrej i przewlektej niewydolnosci serca [185, 867, 872].

U pacjentéw z genotypem duzego ryzyka i LVEF >35%
obecnoscirozlegtos¢ blizny w miesniu sercowym, ocenia-
ne na podstawie LGE w CMR, moga by¢ pomocne w stra-
tyfikacji ryzyka u pacjentéw z DCM [873, 874]. U 25%-35%
pacjentéw z DCM obserwuje sie LGE, a jego obecnos¢
jest silnym wskaznikiem ryzyka zgonu z dowolnej przy-
czyny oraz arytmii komorowej zarébwno w badaniach
retrospektywnych, jak i prospektywnych. W niedawnym
prospektywnym badaniu obejmujacym 1020 pacjentéw
z DCM wykazano, w trakcie mediany 5,2 roku obserwacdji,
ze blizna w miesniu sercowym miata duzg i dodatkowa
wartos¢ prognostyczng jako wskaznik predykcyjny SCD,
natomiast LVEF <35% nie wigzata sie z SCD [138]. W innym
badaniu opracowano kalkulator ryzyka, ktéry oprocz
innych parametréw obejmuje réwniez obecnos$¢ LGE
w CMR[540], chociaz nie dokonano jeszcze jego zewnetrz-
nej walidacji. Trwaja co najmniej dwie préby kliniczne,
w ktdrych ocenia sie leczenie za pomoca ICD w zaleznosci
od obecnosci blizny w CMR, w tym u pacjentéw z DCM
(NCT04558723 1 NCT03993730), ale grupa robocza uwaza,
ze dostepne juz dane naukowe sg wystarczajace, aby uznac
za zasadne wykorzystywanie LGE jako wskaznika ryzyka,
kiedy podejmuje sie decyzje o implantacji ICD w pod-
grupach pacjentéw z DCM (ryc. 17). Dodatkowe czynniki
ryzyka, takie jak wystepowanie omdlen lub NSVT, a takze
nasilenie ektopii komorowej, rbwniez moga utatwiac de-
cyzje dotyczace implantacji ICD. Obecnie nie ma danych,
ktére przemawiatyby za przyjeciem okreslonej wartosci
progowej nasilenia ektopii komorowej, a znaczenie tego
parametru zalezy od genotypu i innych czynnikéw kli-
nicznych [542, 867, 872]. U pacjentéw z niewyjasnionym
omdleniem programowana stymulacja elektryczna (PES,
programmed electrical stimulation) moze dostarczy¢ dodat-
kowych informacji na temat jego przyczyny [875]. Nie ma
definitywnych danych przemawiajacych za rutynowym
wykorzystywaniem PES do stratyfikacji ryzyka w prewencji
pierwotnej u pacjentéw z DCM, ale to badanie moze by¢
korzystne u pacjentéw z DCM oraz dystrofig miotoniczna
i niezaleznym wskazaniem do badania elektrofizjologicz-
nego w celu oceny zaburzen przewodzenia [876], chociaz
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Rycina 17. Algorytm oceny wskazan do wszczepienia kardiowertera-defibrylatora u pacjentéw z kardiomiopatia rozstrzeniowa lub nieroz-

strzeniowa kardiomiopatia lewej komory

2Patrz tab. 21; "Sita zalecenia zalezy od genu i sytuacji klinicznej; ‘Do dodatkowych czynnikdw ryzyka naleza omdlenie oraz obecno$¢ LGE

w CMR

Skréty: CMR, rezonans magnetyczny serca; DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa; ICD, wszczepialny kardiowerter-defibrylator; LGE, p6zne
wzmochienie po podaniu gadolinu; LVEF, frakcja wyrzutowa lewej komory; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory;

VF, migotanie komér

wartos$¢ kliniczna takiego podejécia nie zostata zgodnie
wykazana [877].

7.3. Nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej
komory

7.3.1. Rozpoznanie

7.3.1.1. Probant

Fenotyp NDLVC definiuje sie jako obecnos¢ blizny lub tkan-
ki ttuszczowej zastepujacej miesien sercowy, o etiologii
nie-niedokrwiennej, bez rozstrzeni LV, z globalnymi lub
odcinkowymi zaburzeniami czynnosci skurczowej badz
bez nich, albo jako izolowana globalna hipokineze LV bez
blizny (ocenianej na podstawie obecnosci LGE w CMR),
ktdérych nie mozna wyttumaczy¢ jedynie nieprawidtowymi
warunkami napetniania serca (nadcisnienie tetnicze, wady
zastawkowe) lub CAD. Globalng LVSD definiuje sie jako
nieprawidtowa LVEF (tj. <50%) [9].

7.3.1.2. Krewni
Ocena kliniczna u krewnych moze ujawni¢ niediagno-
styczne nieprawidtowosci. Stwierdzenie globalnej lub
regionalnej LVSD lub nieprawidtowosci w EKG (np. zabu-
rzenia repolaryzacji, mata amplituda zespotéw QRS, czeste
przedwczesne pobudzenia komorowe [>500 na dobe] lub
NSVT) u krewnego pierwszego stopnia osoby zNDLVC (lub
krewnego pierwszego stopnia zNDLVC wykazana w bada-
niu sekcyjnym) wskazuje zduzym prawdopodobienstwem
na mozliwo$¢ NDLVC i uzasadnia $cista obserwacje.
Jezeli w danej rodzinie nie ma konkluzywnych infor-
macji genetycznych, NDLVC nalezy uzna¢ za rodzinna,
jezeli NDLVC stwierdzono u jednego lub wiecej krewnych
pierwszego badz drugiego stopnia; lub tez doszto do SCD
w dowolnym wieku u krewnego pierwszego stopnia z usta-
lonym rozpoznaniem NDLVC. Chorobe rodzinng nalezy
réwniez podejrzewac, jezeli u krewnego pierwszego stop-
nia doszto do nagtego zgonu w wieku <50 lat, a w badaniu
sekcyjnym stwierdzono cechy sugerujace fenotyp NDLVC.
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Tabela zalecen 24 — Zalecenia dotyczace wszczepiania kardiowertera-defibrylatora u pacjentow z kardiomiopatia rozstrzeniowa

Zalecenia

Klasa® |Poziom®

Prewencia wiérna I

ICD zaleca sie w celu zmniejszenia ryzyka nagtego zgonu i umieralnosci ogdinej u pacjentow z DCM, ktdrzy przezyli

nagte zatrzymanie krazenia lub u ktérych wystgpita arytmia komorowa bedaca przyczyng niestabilnosci hemodynamicz- | B

nej [530, 531, 884]

Prewencja pierwotna

ICD nalezy rozwazy¢ w celu zmniejszenia ryzyka nagtego zgonu i umieralnosci ogolnej u pacjentéw z DCM, objawowsg

lla

niewydolnoscig serca i LVEF <35% mimo >3 miesiecy optymalnego leczenia zachowawczego [861, 885]

Nalezy brac¢ pod uwage genotyp pacjenta, kiedy szacuje sie ryzyko SCD w DCM [185, 186, 869, 886] lla B
ICD nalezy rozwazy¢ u pacjentow z DCM z genotypem zwigzanym z duzym ryzykiem SCD oraz z LVEF >35% w przy- la c
padku obecnosci dodatkowych czynnikdw ryzyka (patrz tab. 21) [541, 542, 867, 869, 873, 878, 881, 886]

ICD mozna rozwazy¢ u wybranych pacjentéw z DCM z genotypem zwigzanym z duzym ryzykiem SCD oraz z LVEF b c
>35% bez dodatkowych czynnikéw ryzyka (patrz tab. 21) [869, 873, 881, 886]

ICD mozna rozwazy¢ u pacjentéw z DCM bez genotypu zwigzanego z duzym ryzykiem SCD oraz z LVEF >35% w przy- ib c

padku obecnosci dodatkowych czynnikdw ryzyka©[138, 873, 874]

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych; Do dodatkowych czynnikdw ryzyka naleza omdlenie oraz obecno$¢ LGE w CMR
Skréty: CMR, rezonans magnetyczny serca; DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa; ICD, wszczepialny kardiowerter-defibrylator; LGE, p6Zne wzmocnienie po podaniu gadolinu;

LVEF, frakcja wyrzutowa lewej komory; SCD, nagty zgon sercowy

7.3.1.3. Diagnostyka

Gtéwne elementy diagnostyki u wszystkich pacjentéw
z NDLVC opisano w rozdziale 6. Obejmuja one wywiad,
badania laboratoryjne, monitorowanie holterowskie,
obrazowanie serca i badania genetyczne. Zaréwno
echokardiografia, jak i CMR majg zasadnicze znaczenie dla
rozpoznania. Mozna réwniez rozwazy¢ dodatkowe badania
laboratoryjne, prébe wysitkowa, EMB i cewnikowanie serca
(patrz rozdz. 6).

7.3.1.4. Obraz elektrokardiograficzny

Zalecenia dotyczace spoczynkowego EKG i ambulatoryj-
nego monitorowania EKG opisano w rozdziale 6.5. Ocena
EKG ma szczegdlne znaczenie u pacjentéw z NDLVC,
poniewaz pewne nieprawidtowos$ci moga sugerowacd
okreslong przyczyne genetyczna. Wydtuzenie odste-
pu PQ lub blok AV s3 czeste w nerwowo-miesniowych
przyczynach NDLVC oraz w sarkoidozie. Laminopatie
charakteryzuja sie wydtuzeniem odstepu PQ, AF i ektopig
komorowa, a w odprowadzeniach przedsercowych czesto
stwierdza sie mata amplitude zalamkéw [887]. Zaburzenia
depolaryzacji, takie jak mata amplituda zespotéw QRS,
sg czeste rowniez w NDLVC wywotanej przez warianty
gendéw DSP i PLN [542]. U pacjentéw z NDLVC przydatne
jest ambulatoryjne monitorowanie EKG, ktére moze
ujawni¢ nadkomorowe i komorowe zaburzenia rytmu lub
bradykardie z powodu zaburzen przewodzenia AV, i zale-
ca sie wykonywanie tego badania co najmniej raz na rok
lub w przypadku zmiany stanu klinicznego. U niektérych
pacjentéw z NDLVC z grupy duzego ryzyka wystapienia za-
burzen rytmui/lub przewodzenia (w tym zlaminopatiami,
chorobami nerwowo-mie$niowymi, wariantami genu PLN
oraz wariantami skracajacymi genu FLNC) mozna rozwazy¢
czestsze monitorowanie holterowskie.

7.3.1.5. Echokardiografia

Wszechstronna ocene w TTE zaleca sie u wszystkich
pacjentéw z NDLVC, poniewaz metoda ta dostarcza
wszystkich niezbednych informacji na temat globalnej
i regionalnej anatomii, czynnosci i hemodynamiki LV, wad
zastawkowych, czynnosci prawej potowy serca, cisnienia
w tetnicach ptucnych, geometrii przedsionkéw orazinnych
parametréw [71, 73]. Zaawansowane techniki echokar-
diograficzne (w tym obrazowanie odksztatcenia miesnia
sercowego za pomocy tkankowej echokardiografii dop-
plerowskiej lub metodg $ledzenia markeréw akustycznych)
moga pozwala¢ na wczesne wykrywanie subklinicznej
dysfunkcji mie$nia sercowego w szczegdlnych sytuacjach
(np. u nosicieli wariantéw genetycznych odpowiedzialnych
za NDLVQ) [71, 74]1.

7.3.1.6. Rezonans magnetyczny serca

Rezonans magnetyczny serca z oceng LGE jest podstawo-
wa metoda obrazowania w NDLVC, poniewaz potwierdza
obecnos$¢ witdknienia miesnia sercowego o etiologii
nie-niedokrwiennej, co w wiekszosci przypadkéw jest
konieczne do rozpoznania tego typu kardiomopatii. CMR
moze by¢ réwniez przydatny do wykrywania obrzeku
miesnia sercowego, co moze wskazywac na zapalenie
miesnia sercowego lub inng przyczyne zapalng, a takze
okreslania rozlegtosci i rozktadu wtéknienia. Moze to do-
starczy¢ wskazéwek na temat etiologii (np. podnasierdzio-
wy rozktad zmian w postaciach po przebytym zapaleniu
miesnia sercowego, ogniskowy w sarkoidozie, rozlegte
zmiany w obrebie Sciany dolnej i bocznej w dystrofino-
patiach, zmiany w srodkowej czesci przegrody u nosicieli
wariantéw genu LMNA, a takze pierscieniowate zmiany
u nosicieli wariantow genéw DSP i FLNC) [71], a takze
mie¢ dodatkowa wartos¢ prognostyczna w odniesieniu
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Tabela 21. Genotypy duzego ryzyka i zwigzane z nimi wskazniki predykcyjne nagtego zgonu sercowego

Gen Roczna
czestos¢ SCD

Wskazniki predykcyjne SCD

LMNA [185, 186, 438, 541, 5%—-10% Oszacowane 5-letnie ryzyko arytmii zagrazajacej zyciu za pomoca skali ryzyka dla warian-
865, 878, 879] téw genu LMNA (https://Imna-risk-vta.fr)
Warianty skracajace genu FLINC ~ 5%—10% LGE w CMR
(866, 867, 830] LVEF <45%
TMEM43 (868, 881] 5%-10% Pte¢ meska
Pte¢ Zzenska oraz dowolne z nastepujacych: LVEF <45%, NSVT, LGE w CMR, >200 VE
w 24-godz. monitorowaniu EKG
PLN[542, 882, 883] 3%-5% Oszacowane 5-letnie ryzyko arytmii zagrazajacej zyciu za pomoca skali ryzyka dla warian-
tow genu PLN (https://plnriskcalculator.shinyapps.io/final_shiny)
LVEF <45%
LGE w CMR
NSVT
DSP [185, 186] 3%-5% LGE w CMR
LVEF <45%
RBM20 [869] 3%-5% LGE w CMR

LVEF <45%

Skroty: CMR, rezonans magnetyczny serca; DSP, desmoplakina; EKG, elektrokardiogram; FLNC, filamina C; LGE, péZzne wzmocnienie po podaniu gadolinu; LMNA, lamina A/C;
LVEF, frakcja wyrzutowa lewej komory; NSVT, nieutrwalony czestoskurcz komorowy; PLN, fosfolamban; RBM20, biatko wiazace RNA 20; SCD, nagty zgon sercowy; VE, przed-

wczesne pobudzenia komorowe

Tabela zalecen 25 — Zalecenie dotyczace ambulatoryjnego monitorowania elektrokardiogramu u pacjentéw z nierozstrzeniowa kardiomio-

patia lewej komory

Zalecenie Klasa® |Poziom®

U pacjentéw z NDLVC zaleca sie ambulatoryjne monitorowanie EKG corocznie lub w przypadku zmiany stanu kliniczne-

go, w celu ufatwienia postepowania i stratyfikacji ryzyka

| C

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych

Skréty: EKG, elektrokardiogram; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory

do zaréwno wystepowania zaburzen rytmu serca, jak
i ciezkosci niewydolnosci serca [137, 848].

7.3.1.7. Metody medycyny nuklearnej

Obrazowanie radioizotopowe odgrywa ograniczong role
w NDLVC. Ocena wychwytu ®F-FDG w PET, wskazujaca
na wychwyt o charakterze ogniskowym lub ogniskowym
naktadajacym sie na uogdlnione zwiekszenie wychwytu,
zwiaszcza jezeli jednoczesnie stwierdza sie nieprawidtowy
wychwyt 8F-FDG w tkankach pozasercowych, moze by¢
przydatna w przypadku podejrzenia sarkoidozy serca [849].
Izolowany wychwyt w sercu opisywano réwniez u pacjen-
tow z NDLVC wywotang przez warianty genu DSP [888].

7.3.1.8. Biopsja endomiokardialna

Biopsja endomiokardialna z immunohistochemiczng ilo-
$ciowa oceng komdrek zapalnych pozostaje referencyjng
metoda wykrywania zapalenia w sercu. Moze ona potwier-
dzi¢ rozpoznanie choroby autoimmunologicznej u pacjen-
téw z niewyjasniona niewydolnoscia serca i podejrzeniem
olbrzymiokomérkowego zapalenia migsnia sercowego,
eozynofilowego zapalenia miesnia sercowego, zapalenia
naczyn lub sarkoidozy. W doswiadczonych osrodkach EMB
pod kontrolg mapowania elektroanatomicznego moze
zwiekszad czestos¢ rozpoznawania NDLVC [889]. Nalezy

oceniac zagrozenia i korzys$ci zwigzane z EMB, a procedura
ta powinna by¢ zarezerwowana dla szczeg6lnych sytuacji,
w ktérych wynik tego badania moze wptynaé na rozpozna-
nie lub leczenie (patrz rozdz. 6.7.5).

7.3.2. Badania genetyczne

Najczestszymi genami odgrywajacymi role w NDLVC sg
geny DSP, FLNC (warianty skracajace genu), DES, LMNA
i PLN, ale stwierdza sie znaczne naktadanie z podtozem
genetycznym zaréwno DCM, jak i ARVC (tab. 10). Zwtaszcza
warianty genu desmoplakiny (DSP, desmoplakin) wywotuja
unikatowa postac kardiomiopatii z duza czestoscig wy-
stepowania wtdknienia LV i epizodami zapalenia miesnia
sercowego [864].

Identyfikacja patogennego/prawdopodobnie pato-
gennego wariantu genu u pacjenta z NDLVC umozliwia
lepsze przewidywanie rokowania i progresji choroby, moze
odgrywac role w ustalaniu wskazan do wszczepienia ICD,
dostarcza informacji istotnych dla poradnictwa genetycz-
nego, a takze umozliwia badania przesiewowe u cztonkéw
rodzin (patrz rozdz. 6.8.3). Badania genetyczne zaleca sie
wiec u wszystkich pacjentéw z NDLVC.

Zalecenia dotyczace przesiewowej oceny klinicznej,
poradnictwa genetycznego i badan przedstawiono
w rozdziatach 6.8.3 i 6.11. Ocena zaburzen przewodzenia,
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a takze przedsionkowych i komorowych zaburzen rytmu
ma szczegolne znaczenie u pacjentéw z NDLVC, poniewaz
czesto moga to by¢ wczesne cechy fenotypowe choroby.
Dostepnych jest bardzo niewiele danych na temat historii
naturalnej u nosicieli wariantéw genetycznych, u ktérych
nie stwierdza sie fenotypu choroby, a takze klinicznej
uzytecznosci kaskadowych badan przesiewowych u czton-
kéw rodzin pacjentéw z NDLVC, ale badania przekrojowe
wskazuja na wzrost penetracji z wiekiem [9]. Jako $rodek
ostroznosci zaleca sie wiec dtugoterminowa obserwacje
krewnych pierwszego stopnia.

7.3.3. Ocena objawow

Wiekszos¢ pacjentéw z NDLVC jest bezobjawowa, ale
u niektdrych pojawiaja sie objawy zwigzane z zaburzeniami
rytmu lub przewodzenia (np. omdlenie, kotatanie serca) lub
rozkurczowa niewydolnoscig serca (np. dusznos¢). U czesci
pacjentow poczatkowa manifestacja kliniczng moze by¢
utrwalona arytmia komorowa, zatrzymanie krazenia lub
SCD. Ocene objawéw u pacjentéw z kardiomiopatiami
opisano w rozdziale 6.10.1.

7.3.4. Postepowanie

Leczenie niewydolnosci serca i innych klinicznych prze-
jawow NDLVC (tachyarytmie przedsionkowe, zaburzenia
przewodzenia) opisano w wytycznych ESC z 2021 roku
dotyczacych rozpoznawania i leczenia ostrej i przewlektej
niewydolnosci serca, wytycznych ESC z 2020 roku doty-
czacych rozpoznawania i leczenia AF oraz wytycznych
ESC z 2021 roku dotyczacych stymulacji serca i CRT oraz
wytycznych ESC z 2022 roku dotyczacych postepowania
u pacjentéw z komorowymi zaburzeniami rytmu oraz
prewencji SCD [69, 299, 336, 724]. Omdwiono je w rozdziale
6.10.2.

7.3.5. Prewencja nagtego zgonu sercowego

w hierozstrzeniowej kardiomiopatii lewej komory
Przewidywanie i prewencja SCD sa podstawa opieki kli-
nicznej nad pacjentamiz NDLVC.

7.3.5.1. Wtdrna prewencja nagfego zgonu sercowego
Podobnie jak w innych podtypach kardiomiopatii, implan-
tacje ICD zaleca sie u pacjentéw po przebytym zatrzymaniu
krazenia, a takze chorych, u ktérych wystapita utrwalona
objawowa arytmia komorowa z zaburzeniami hemodyna-
micznymi [531]. Podejmujac decyzje o wszczepieniu urza-
dzenia, nalezy uwzgledni¢ poglady i QoL pacjenta, a takze
niewystepowanie innych choréb, ktére prawdopodobnie
doprowadzityby do smierci w ciggu najblizszego roku.

7.3.5.2. Pierwotna prewencja nagtego zgonu sercowego

Nie ma RCT, w ktérych oceniono by przydatnos¢ ICD w za-
pobieganiu SCD u pacjentéw z niewielka lub umiarkowang
dysfunkcja LV. Zalecenia dotyczace implantacji ICD u oséb
z DCM i LVEF <35% omdwiono w rozdziale 6.10.2 i odno-
szg sie one rowniez do pacjentéw z NDLVC i LVEF <35%.

U wiekszosci chorych zNDLVC czynno$¢ skurczowa LV jest
jednak prawidtowa lub tylko nieco uposledzona. Wiek-
szo$¢ danych na temat historii naturalnej i przewidywania
ryzyka w NDLVC pochodzi z kohort, do ktérych wtaczano
pacjentéw z DCM lub ARVC (patrz rozdz. 7.2 i 7.4), a wiec
dane dotyczace chorych zNDLVC sg z koniecznosci bardzo
ograniczone. Dostepne dane pozwalaja jednak sadzi¢, ze
jednym z gtéwnych wyznacznikéw ryzyka SCD jest geno-
typ, a u pacjentow z wariantami gendéw PLN, TMEM43, DES,
DSP, LMNA, FLNC (warianty skracajace genu) i RBM20 cze-
stos¢ wystepowania powaznych incydentéw arytmicznych
jest znacznie wieksza niz w przypadku innych przyczyn,
niezaleznie od LVEF [440, 542, 864-869]. W przypadku
niektérych genotypdéw duzego ryzyka opracowano skale
przewidywania ryzyka dotyczace swoiscie danego genu
(np. LMNA [https://Imna-risk-vta.fr] [541]) lub wariantu
(wariant p.Argl4del genu PLN [https://pInriskcalculator.
shinyapps.io/final_shiny] [542]), w ktérych uwzglednia sie
charakterystyke genotypu oraz dodatkowe cechy fenoty-
powe. Jezeli takie skale ryzyka sa dostepne, powinny by¢
wykorzystywane przy podejmowaniu decyzji dotyczacych
implantacji ICD w ramach prewencji pierwotnej (ryc. 12). Jak
omoéwiono w rozdziatach 7.1.5i7.2.5, grupa robocza zdaje
sobie sprawe z trudnosci ze zdefiniowaniem uniwersalnych
wartosci progowych akceptowalnego ryzyka dla réznych
fenotypdéw kardiomiopatii, ale uwaza, ze rozsadne jest
podejscie podobne do tego, ktére przyjeto w przypadku
stratyfikacji ryzyka w HCM, mimo iz w wytycznych ESC
z 2022 roku dotyczacych postepowania u pacjentéw
z komorowymi zaburzeniami rytmu i prewencji SCD za-
proponowano wyzszy prég ryzyka, 10% w ciggu 5 lat, dla
decyzji o implantacji ICD w ramach prewencji pierwotnej
u chorych z NDLVC i wariantami genu LMNA [3]. Niniejsza
grupa robocza zaleca wspodlne podejmowanie decyzji na
podstawie danych uzyskanych w warunkach rzeczywistej
praktyki klinicznej, a takze indywidualnych preferencji,
pogladdw, okolicznosci i wartosci. Nalezy informowac
pacjentéw o lukach w danych naukowych, a takze omawia¢
konkurencyjne zagrozenia zwigzane z chorobga (niewydol-
nos¢ serca, udar mézgu), wiekiem i chorobami wspétistnie-
jacymi, a takze powiktania zwigzane z urzadzeniem. Nalezy
zwracac¢ uwage na luki w danych naukowych i informowac¢
o nich pacjentéw. Nalezy réwniez omawiac konkurencyjne
zagrozenia zwigzane z chorobg (niewydolnos¢ serca, udar
mozgu), wiekiem i chorobami wspotistniejacymi, a takze
powikfania zwigzane z urzadzeniem.

Dostepnych jest bardzo niewiele danych, na ktérych
mozna by opierac stratyfikacje ryzyka u pacjentéw z NDLVC
bez znanego wariantu genetycznego wywotujacego cho-
robe, ale na podstawie dostepnego pismiennictwa grupa
robocza uwaza, iz rozsagdne moze by¢ rozwazanie implanta-
¢ji ICD w ramach prewencji pierwotnej u pacjentéw zNSVT,
SCD w wywiadzie rodzinnym lub istotnym LGE. Dodatkowe
czynniki ryzyka, takie jak nasilenie ektopii komorowej,
réwniez moga utatwiac¢ decyzje dotyczace implantacji
ICD. Obecnie nie ma jednak danych, ktére przemawiatyby
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Tabela zalecen 26 — Zalecenia dotyczace wszczepiania kardiowertera-defibrylatora u pacjentéw z nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej

komory

Zalecenia

Klasa® |Poziom®

Prewencia wiérna .

ICD zaleca sie w celu zmniejszenia ryzyka nagtego zgonu i umieralnosci ogdinej u pacjentow z NDLVC, ktérzy przezyli

nagte zatrzymanie krazenia lub u ktérych wystapita arytmia komorowa bedaca przyczyng niestabilnosci hemodyna- | C

micznej

Prewencja pierwotna

ICD nalezy rozwazy¢ w celu zmniejszenia ryzyka nagtego zgonu i umieralnosci ogdlnej u pacjentéw z NDLVC, objawo-

wa niewydolnoscig serca i LVEF <35% mimo >3 miesiecy optymalnego leczenia zachowawczego [861, 885]

Nalezy bra¢ pod uwage genotyp pacjenta, kiedy szacuje sie ryzyko SCD w NDLVC lla C
ICD nalezy rozwazy¢ u pacjentéw z NDLVC z genotypem zwigzanym z duzym ryzykiem SCD oraz z LVEF >35% w przy- la C
padku obecnosci dodatkowych czynnikdw ryzyka (patrz tab. 21) [185, 186, 438, 541, 542, 865-869, 878-883]

ICD mozna rozwazy¢ u wybranych pacjentéw z NDLVC z genotypem zwigzanym z duzym ryzykiem SCD oraz z LVEF b c
>35% bez dodatkowych czynnikdw ryzyka (patrz tab. 21)

ICD mozna rozwazy¢ u pacjentéw z NDLVC bez genotypu zwigzanego z duzym ryzykiem SCD oraz z LVEF >35% b c

w przypadku obecnosci dodatkowych czynnikow ryzyka©

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych; Do dodatkowych czynnikdw ryzyka naleza omdlenie oraz obecnos¢ LGE w CMR
Skréty: CMR, rezonans magnetyczny serca; ICD, wszczepialny kardiowerter-defibrylator; LGE, péZzne wzmocnienie po podaniu gadolinu; LVEF, frakcja wyrzutowa lewej komo-

ry; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory SCD, nagty zgon sercowy

za przyjeciem okreslonej wartosci progowej nasilenia
ektopii komorowej, a znaczenie tego parametru zalezy od
genotypu i innych czynnikéw klinicznych [542, 867, 872].
U pacjentéw z niewyjasnionym omdleniem PES moze
dostarczy¢ dodatkowych informacji na temat jego przyczy-
ny [875]. Nie ma definitywnych danych przemawiajacych za
rutynowym wykorzystywaniem PES do stratyfikacji ryzyka
w prewencji pierwotnej u pacjentéw z NDLVC, ale to bada-
nie moze by¢ korzystne u chorych z NDLVC oraz dystrofig
miotoniczng i niezaleznym wskazaniem do badania elektro-
fizjologicznego w celu oceny zaburzen przewodzenia [876],
chociaz wartos$¢ kliniczna takiego podejscia nie zostata
zgodnie wykazana [877]. Biorac pod uwage naktadanie
sie z DCM i dostepne dane, a takze zgodnie z wytycznymi
ESC z 2022 roku dotyczacymi postepowania u pacjentéw
z komorowymi zaburzeniami rytmu oraz prewencji SCD,
grupa robocza uznata, ze zalecenia dotyczace implantacji
ICD w ramach prewencji pierwotnej w NDLVC powinny by¢
takie same jak w DCM (ryc. 17), ale poziom wiarygodnosci
danych jest z koniecznosci nizszy.

7.4. Arytmogenna kardiomiopatia prawej komory
7.4.1. Rozpoznanie

7.4.1.1. Probant

Pod wzgledem strukturalnym ARVC charakteryzuje sie
postepujacym zanikiem migsnia sercowego z zastepowa-
niem miesnia RV przez tkanke wtéknisto-ttuszczowa [890].
Zmiany moga pojawic sie rowniez w miesniu LV, a u czton-
kéw tej samej rodziny moze wystepowac choroba zajmuja-
ca w przewazajacym stopniu LV. ARVC ujawnia sie zwykle

w drugiej-czwartej dekadzie zycia [891]. Mezczyzni chorujg
czesciej niz kobiety. Wykazano penetracje zalezng od wie-
ku, z duzg zmiennoscig kliniczng i genetyczna.

Nalezy podejrzewac ARVC u nastolatkéw lub mtodych
0s6b dorostych z kotataniami serca, omdleniem lub po
zresuscytowanym zatrzymaniu krazenia. Jednym z naj-
czestszych poczatkowych przejawéw choroby sag czeste
przedwczesne pobudzenia komorowe lub VT o morfologii
LBBB. Obecnos¢ ujemnych zatamkéw T w prawokomoro-
wych odprowadzeniach przedsercowych (V1-V3) w ruty-
nowym EKG réwniez powinna nasuwac podejrzenie ARVC
[10,892]. Do rzadszych zmian w EKG nalezg mata amplituda
zespotow QRS w odprowadzeniach koriczynowych oraz
przedituzony korncowy okres depolaryzacji w prawoko-
morowych odprowadzeniach przedsercowych [893].
Czestym powodem kierowania pacjentéw jest réwniez
stwierdzenie rozstrzeni RV w dwuwymiarowym badaniu
echokardiograficznym. Rzadsza prezentacja kliniczna jest
niewydolnos$¢ RV lub obukomorowa, ktéra moze imitowac
DCM lub NDLVC [894]. Uwaza sie, ze u pacjentéw z wieloma
wariantami podatnosci na chorobe rozwija sie bardziej
nasilony fenotyp, a pacjenci z wariantem genu DSP lub
DSG2 sg bardziej podatni na rozwdj niewydolnosci serca
[895, 896].

U dzieci i mtodych oséb dorostych typowymi poczat-
kowymi objawami réwniez sa omdlenia, kotatania serca
i komorowe zaburzenia rytmu [897]. Czesto opisuje sie
jednak takze bol w klatce piersiowej, dynamiczne zmiany
ST-T i uwolnienie markeréw uszkodzenia miesnia serco-
wego w sytuacji prawidtowych tetnic wieficowych, co
wymaga réznicowania z zapaleniem miesnia sercowego
lub $wiezym zawatem serca [898].
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Tabela zalecen 27 — Zalecenie dotyczace ambulatoryjnego monitorowania elektrokardiogramu u pacjentéw z arytmogenna kardiomiopa-

tig prawej komory

Zalecenie Klasa® |Poziom®

U pacjentéw z ARVC zaleca sie coroczne ambulatoryjne monitorowanie EKG w celu utatwienia rozpoznania, postepo-

wania i stratyfikacji ryzyka [902]

| C

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych
Skroty: ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; EKG, elektrokardiogram

7.4.1.2. Krewni

Ocena kliniczna u krewnych czesto ujawnia niediagno-
styczne nieprawidtowosci. Stwierdzenie odcinkowej lub
uogdlnionej dysfunkcji skurczowej RV badz nieprawidto-
wosci w EKG (np. zaburzenia repolaryzacji, przedtuzony
koncowy okres depolaryzacji, mata amplituda zespo-
téw QRS, czeste przedwczesne pobudzenia komorowe
[>500 na dobe] lub NSVT) u krewnego pierwszego stopnia
osoby z ARVC (lub krewnego pierwszego stopnia z ARVC
wykazang w badaniu sekcyjnym) wskazuje z duzym
prawdopodobienstwem na mozliwos¢ ARVC i uzasadnia
$cista obserwacje.

7.4.1.3. Diagnostyka

Gtéwne elementy diagnostyki u wszystkich pacjentow
z ARVC sg pochodna kryteriéw diagnostycznych, ktére wy-
korzystuje sie do identyfikacji oséb dotknietych choroba.
Zrewidowane kryteria grupy roboczej, ktére opublikowali
Marcus i wsp. w 2010 roku, s wykorzystywane do rozpo-
znawania ARVC od ponad dekady [10]. Ostatnio zapro-
ponowano kryteria padewskie, ktére sg zaktualizowana
wersja kryteriow diagnostycznych obejmujaca zajecie LV,
ale wymagaja one jeszcze zewnetrznej walidacji [5]. Do
gtéwnych elementéw diagnostyki naleza EKG, monito-
rowanie holterowskie, badania obrazowe serca, badania
genetyczne oraz w okreslonych okolicznosciach EMB [4,
10, 892]. Nalezy réwniez rozwazy¢ dodatkowe badania
laboratoryjne, prébe wysitkowa i cewnikowanie serca, jak
omowiono w rozdziale 6.

7.4.1.4. Elektrokardiografia i monitorowanie
holterowskie

Zaburzenia repolaryzacji i depolaryzacji, a takze zaburze-
nia rytmu serca majg duze znaczenie w rozpoznawaniu
ARVC [5]. Wartos¢ diagnostyczna péznych potencjatéw
w usrednionym elektrokardiogramie (SAECG, signal-ave-
raged electrocardiogram) u pacjentéw z ARVC zostata
zakwestionowana, poniewaz wykazano ich matg czutosc
i swoistosc [5, 899]. Stwierdzono réwniez, ze fale epsilon
sq czesto nadrozpoznawane, a hawet eksperci sg mato
zgodniw ocenie ich obecnosci [900]. Co wiecej, wykazano,
ze wystepujg one w przypadku zaawansowanych zmian
strukturalnych, a wiec niewiele wnosza do rozpoznania
[900, 901]. Zaréwno fale epsilon, jak i SAECG powinny wiec
by¢ ostroznie wykorzystywane do celéw diagnostycznych.

7.4.1.5. Echokardiografia i rezonans magnetyczny serca

U wszystkich pacjentéw z ARVC zaleca sie doktadng oce-
ne serca w badaniach obrazowych [71, 73]. Ocena zmian
strukturalnych i czynnosciowych za pomoca echokardio-
grafii i CMR ma duze znaczenie w rozpoznawaniu ARVC
[10]. Gtéwna cecha jest obecnos¢ zaburzen czynnosci
skurczowej, takich jak akineza, dyskineza lub uwypuklanie
sie Sciany RV, a stopien rozstrzeni lub dysfunkgji RV jest
wyznacznikiem wartosci diagnostycznej tych nieprawi-
dtowosci (kryteria duze i mate). CMR nalezy uwaza¢ za
metode pierwszego rzutu do oceny kryterium nieprawi-
dtowosci czynnosciowych i strukturalnych RV, poniewaz
wykazano jej wieksza czutos¢ [10]. CMR ze wzmocnieniem
kontrastowym jest jedyna metoda umozliwiajaca wykrycie
zajecia LV, ktére nie zostato dostatecznie uwzglednione
w kryteriach grupy roboczej z 2010 roku. Ocena charakte-
rystyki tkanki w CMR lub posrednio za pomocg mapowania
elektroanatomicznego moze wykazac cechy zastepowania
miesnia sercowego przez tkanke widknisto-ttuszczowa, do
ktérego moze dochodzi¢ w obu komorach [889, 903, 904].

7.4.1.6. Biopsja endomiokardialna

Rozpoznanie réznicowe u pacjentéw z podejrzeniem
ARVC obejmuje procesy zapalne obejmujace RV, takie
jak zapalenie miesnia sercowego i sarkoidoza. W nie-
ktérych przypadkach, zwtaszcza w diagnostyce u pro-
bantéw z postacig sporadyczng, EMB moze wiec by¢
przydatna do wykluczenia zapalenia miesnia sercowego
i sarkoidozy [72, 892, 905]. Moze by¢ rowniez przydatna
u wybranych pacjentéw, u ktérych ocena nieinwazyjna
jest niekonkluzywna [4, 72]. W niektoérych przypadkach
mozna rozwazy¢ EMB pod kontrolag mapowania elektro-
anatomicznego, zwtaszcza w przypadku negatywnego
wyniku CMR [906].

7.4.1.7. Metody medycyny nuklearnej

Ocena wychwytu "®F-FDG w PET, wskazujaca na wychwyt
o charakterze ogniskowym lub ogniskowym naktadaja-
cym sie na uogoélnione zwiekszenie wychwytu, moze by¢
przydatnaw przypadku podejrzenia sarkoidozy serca [849].
Wykazano jednak, ze u pacjentéw z ARVC w PET takze
mozna stwierdzi¢ wychwyt '®F-FDG w migsniu sercowym
[888, 907]. Obrazowanie radioizotopowe odgrywa wiec
ograniczong role w ARVC, chyba ze stwierdza sie réwniez
nieprawidtowy wychwyt ®F-FDG w tkankach pozaserco-
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wych lub inne cechy kliniczne sugerujace sarkoidoze serca
[904, 908].

7.4.1.8. Fenokopie arytmogennej kardiomiopatii prawej
komory

W przypadku podejrzenia ARVC nalezy systematycznie
ocenia¢ mozliwos¢ fenokopii. Rozpoznanie réznicowe
u pacjentéw z podejrzeniem ARVC obejmuje zapalenie
miesnia sercowego, sarkoidoze, zawat RV, DCM, chorobe
Chagasa, nadcisnienie ptucne oraz CHD z przecigzeniem
objetosciowym (takie jak anomalia Epsteina, ubytek
przegrody miedzyprzedsionkowej, czesciowy nieprawi-
dtowy sptyw zyt ptucnych, przeciek lewo-prawy i agenezja
osierdzia) [909, 910]. Do fenokopii nalezg réwniez choroby
niestrukturalne. W rzeczywistosci jednym z gtéwnych
probleméw diagnostycznych jest odréznianie ARVC od
idiopatycznego VT zdrogi odptywu RV, poniewaz ten drugi
jest zwykle niegroznym stanem [4]. Za idiopatycznym
charakterem przemawia negatywny wywiad rodzinny, pra-
widtowe spoczynkowe 12-odprowadzeniowe EKG, prawi-
dtowa budowa komory w obrazowaniu serca i mapowaniu
elektroanatomicznym, pojedyncza morfologia VT, a takze
niemoznos$¢ wywotania arytmii podczas programowane;j
stymulacji komoér.

U wytrenowanych sportowcéw wyczynowych w roz-
poznaniu réznicowym nalezy uwzgledni¢ fizjologiczng
adaptacje do treningu [911]. Powiekszenie RV, nieprawi-
dtowosci w EKG i zaburzenia rytmu odzwierciedlaja wow-
czas zwiekszone obcigzenie hemodynamiczne podczas
wysitku. Podczas gdy globalna dysfunkcja skurczowa
RV i/lub odcinkowe zaburzenia jej kurczliwosci, takie jak
uwypuklenie $ciany lub tetniak, wskazuja raczej na ARVC,
brak jawnych zmian strukturalnych, czeste przedwczesne
pobudzenia komorowe lub ujemne zatamki T w odprowa-
dzeniach przedsercowych przemawiaja raczej zatagodnym
stanem (tak zwane serce sportowca) [72, 912, 913].

7.4.2. Badania genetyczne i przesiewowe badania
rodzin

Geny lezace u podtoza ARVC koduja gtéwnie biatka de-
smosoméw w sercu: plakofiline-2 (PKP2, plakophilin 2),
desmoplakine (DSP), desmogleine-2 (DSG2), desmoko-
line-2 (DSC2) i plakoglobine (JUP, junction plakoglobin).
Oprécz gendw biatek desmosoméw warianty patogen-
ne/prawdopodobnie patogenne opisano réwniez w in-
nych genach, w tym DES [914], TMEM43 [915] i PLN [190,
882]. Warianty patogenne/prawdopodobnie patogenne
mozna wykry¢ u nawet 60% pacjentéw z rozpoznaniem
ARVC [230]. Bioragc pod uwage diagnostyczne znaczenie
badan genetycznych w ARVC, wazne jest, aby czesto we-
ryfikowaé ocene patogennosci wariantéw gendw [916].
W wiekszosci rodzin z AVRC dziedziczenie ma charakter
autosomalny dominujacy. Penetracja choroby u nosicieli
wariantéw genetycznych zalezy od wieku, pfcii aktywnosci
fizycznej [892, 9171.

Zalecenia dotyczace przesiewowej oceny klinicznej,
poradnictwa genetycznego i badan opisano w rozdziatach
6.8.3 i 6.11. Ocena serca powinna by¢ dostosowana do
ryzyka powiktan w danej rodzinie. U krewnych zagrozo-
nych rozwojem choroby zasadniczo zaleca sie ocene co
1-2 lata, obejmujaca EKG, echokardiografie i monitoro-
wanie holterowskie. W ramach poczatkowej oceny nalezy
rozwazy¢ CMR.

7.4.3. Ocena objawéw

Pacjenci z ARVC czesto odczuwajg kotatanie sercai moga
u nich rozwing¢ sie objawy niewydolnosci serca, chociaz
moze do tego dochodzi¢ po wielu latach od pojawienia
sie poczatkowych nieprawidtowosci. Ocene objawoéw
u pacjentéw z kardiomiopatiami opisano w rozdziale 6.10.1.

7.4.4. Postepowanie

Cele postepowania klinicznego w ARVC obejmujg zmniej-
szenie objawdw, ograniczenie tempa progresji choroby
oraz zapobieganie powiktaniom. Zalecenia dotyczace
farmakoterapii arytmii przedsionkowej i objawdw niewy-
dolnosci serca u pacjentéw z kardiomiopatiami opisano
w rozdziatach 6.10.2i6.10.3.

7.4.4.1. Leczenie antyarytmiczne

Leczeniem pierwszego rzutu w celu zmniejszenia nasilenia
arytmii poprzez zmniejszenie napiecia uktadu adrenergicz-
nego, zwtaszcza w trakcie wysitku fizycznego, s beta-adre-
nolityki. W retrospektywnych badaniach obserwacyjnych
zwiekszanie dawki do maksymalnej tolerowanej wigzato
sie z poprawa przezycia bez powaznej arytmii komorowe;j
[918].

Jezeli beta-adrenolityki nie pozwalaja na opanowanie
arytmii, czesto stosuje sie amiodaron [917,919,920]. Lek ten
musi by¢ jednak stosowany ostroznie w dtugoterminowym
leczeniu komorowych zaburzen rytmu, zwtaszcza u mto-
dych pacjentéw. Od wielu lat stosuje sie tez sotalol, ale
dane naukowe jego skutecznosci pozostaja ograniczone
i sprzeczne [921, 922]. Jezeli stosowanie leku antyaryt-
micznego w monoterapii nie pozwolito na opanowanie
objawoéw zwiagzanych z arytmia u pacjentéw z ARVC lub
dziatania uboczne w obrebie uktadu autonomicznego
ograniczajg stosowanie beta-adrenolitykéw, nalezy roz-
wazy¢ flekainid [923, 924]. Doswiadczenie z innymi lekami
antyarytmicznymi (dofetilid, ranolazyna) jest ograniczone
do bardzo matych serii przypadkéw [919, 923].

Niektorzy pacjenci z arytmia wymagajg inwazyjnych
zabiegow i/lub implantacji ICD. Mozna zaleci¢ ztozong
ablacje z dostepem od strony wsierdzia i/lub nasierdzia
pod kontrolg tréjwymiarowego mapowania elektroanato-
micznego, ale czestos¢ wystepowania nawrotéw arytmii
jest duza (30%-50% w doswiadczonych osrodkach) [919,
925-927]. Wykorzystuje sie rowniez denerwacje wspot-
czulna [928]. Takie zabiegi nie zapewniaja odpowiedniej
ochrony przed SCD, ale moga by¢ bardzo przydatne jako
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Tabela zalecen 28 — Zalecenia dotyczace leczenia antyarytmicznego u pacjentéw z arytmogenng kardiomiopatig prawej komory

Zalecenia Klasa® | Poziom®
Leczenie beta-adrenolitykiem zaleca sie u pacjentéw z ARVC oraz VE, NSVT lub VT [920-922] | C
Amiodaron nalezy rozwazy¢, jezeli systematyczne leczenie beta-adrenolitykiem nie pozwolito na opanowanie objawéw zwigzanych z arytmia lla C
u pacjentéw z ARVC [921, 922]
Flekainid w pofaczeniu z beta-adrenolitykiem nalezy rozwazy¢, jezeli stosowanie jednego leku nie pozwolito na opanowanie objawoéw zwiaza- lla €
nych z arytmia u pacjentéw z ARVC [923, 924]
U pacjentéw z ARVC i ustawicznym VT lub czestymi uzasadnionymi interwencjami ICD z powodu VT mimo leczenia beta-adrenolitykiem nalezy
rozwazy¢ ablacje przezcewnikowg z mozliwoscig dostepu nasierdziowego pod kontrola tréjwymiarowego elektroanatomicznego mapowania lla C

VT [925, 929-934]

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych

Skréty: ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; ICD, wszczepialny kardiowerter-defibrylator; NSVT, nieutrwalony czestoskurcz komorowy; VE, przedwczesne

pobudzenia komorowe; VT, czestoskurcz komorowy

Tabela zalecen 29 — Zalecenia dotyczace prewencji nagtego zgonu sercowego u pacjentéw z arytmogenna kardiomiopatig prawej komory

Prewencja wtdrna

ICD zaleca sie w celu zmniejszenia ryzyka nagtego zgonu i umieralnosci ogdinej u pacjentow z ARVC, ktdrzy przezyli

nagte zatrzymanie krazenia lub u ktérych wystgpita arytmia komorowa bedaca przyczyng niestabilnosci hemodynamicz-

nej [939, 943, 944, 948, 949]

ICD nalezy rozwazy¢ u pacjentow z ARVC, u ktdrych wystapit hemodynamicznie tolerowany VT [522, 939, 943-945,

948-950]

lla B

Prewencja pierwotna

W celu utatwienia indywidualnego podejmowania decyzji o implantacji ID u pacjentéw z ARVC nalezy bra¢ pod uwage

cechy duzego ryzykac[538, 939]

lla B

W celu utatwienia indywidualnego podejmowania decyzji o implantacji ID u pacjentéw z ARVC nalezy brac¢ pod uwage

lla B

ryzyko oszacowane za pomoca uaktualnionego kalkulatora ryzyka w ARVC z 2019 roku?[524, 526, 536-539]

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych; “Cechy duzego ryzyka: omdlenie spowodowane arytmia, NSVT, RVEF <40%, LVEF <45%, SMVT podczas PES; ‘Omo-
wienie réznic sprawnosci uaktualnionego kalkulatora ryzyka w ARVC z 2019 roku w zaleznosci od genotypu — patrz tekst

Skroéty: ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; ICD, wszczepialny kardiowerter-defibrylator; LVEF, frakcja wyrzutowa lewej komory; NSVT, nieutrwalony
czestoskurcz komorowy; PES, programowana stymulacja elektryczna; RVEF, frakcja wyrzutowa prawej komory; SMVT, utrwalony jednoksztattny czestoskurcz komorowy;

VT, czestoskurcz komorowy

strategia zmniejszania czestosci wystepowania VT i ryzy-
ka burzy elektrycznej [917]. Wykazano, ze zaprzestanie
wykonywania intensywnych wysitkow fizycznych wiaze
sie z potencjatem spowolnienia tempa progresji choroby
i zmniejszenia nasilenia arytmii komorowej [917, 919].

7.4.5. Prewencja naglego zgonu sercowego

w arytmogennej kardiomiopatii prawej komory
Arytmogenna kardiomiopatia prawej komory charaktery-
zuje sie duzg sktonnoscig do wystepowania komorowych
zaburzen rytmu i SCD [919]. Mimo iz uwaza sie jg za rzadka
chorobe, w rejestrach na catym Swiecie zgodnie stwierdza
sie, ze jest to jedna z najczestszych przyczyn SCD [935-937].
SCD wydaje sie czestszy wsréd mtodych wysportowanych
0s6b dotknietych choroba [935, 938].

7.4.5.1. Wtérna prewencja nagtego zgonu sercowego

Wszczepialne kardiowertery-defibrylatory zmniejszaja
umieralnos$¢ wsréd pacjentédw po przebytym zatrzymaniu
krazenia, a takze pacjentéw, u ktérych wystapita utrwalona
objawowa arytmia komorowa z zaburzeniami hemodyna-
micznymi [531]. U takich pacjentéw zaleca sie ICD, jezeli
celem leczenia jest zwiekszenie przezywalnosci; podejmu-

jac decyzje o wszczepieniu urzadzenia, nalezy uwzgledni¢
poglady i QoL pacjenta, a takze niewystepowanie innych
chordb, ktére prawdopodobnie doprowadzityby do smier-
ci w ciagu najblizszego roku.

7.4.5.2. Pierwotna prewencja nagtego zgonu sercowego
Wiekszos$¢ obecnie dostepnych danych na temat roko-
wania u pacjentéw z ARVC i wskaznikdéw predykcyjnych
rokowania jest ograniczona do retrospektywnych ob-
serwacyjnych badan kohortowych, ktére typowo byty
matej wielkosci [939]. Liczba klinicznych wskaznikéw
predykcyjnych, ktére mozna by ocenia¢ w modelach wie-
lozmiennych, jest wiec bardzo ograniczona, a wiekszosci
badan nie mozna poréwnywac zinnymi. W przegladzie sys-
tematycznym i metaanalizie (n = 18 badan) wykazano, ze
przecietne ryzyko wystapienia arytmii komorowej wynosi
od 3,7 do 10,6% rocznie, a pte¢ meska, dysfunkcja RV oraz
wczesdniej wystgpienie nieutrwalonego lub utrwalonego
VT/VF zostaty zgodnie zidentyfikowane jako wskazniki pre-
dykcyjne arytmii komorowej w populacjach z ARVC [939].
Pierwsza probe zaoferowania wszechstronnego po-
dejscia do stratyfikacji ryzyka w kontekscie podejmowania
decyzji dotyczacych implantacji ICD podjeto w stanowisku
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International Task Force Consensus (ITFC) z 2015 roku doty-
czacym leczenia arytmogennej kardiomiopatii/dysplazji
RV, w ktérym zalecenia sformutowano w zaleznosci od
obecnosci czynnikéw ryzyka, ktére charakteryzowaty
poziom ryzyka u kazdego pacjenta [919]. W p6zniejszym
badaniu (n = 365) zaproponowano modyfikacje podej-
$cia International Task Force, ktéra pozwolita na lepsze
zréznicowanie ryzyka [940]. W wytycznych AHA/ACC/HRS
z 2017 roku dotyczacych postepowania u pacjentéw
z komorowymi zaburzeniami rytmu i prewencji SCD [941]
orazw stanowisku ekspertéw HRS z 2019 roku dotyczacym
oceny, stratyfikacji ryzyka i postepowania w kardiomio-
patii arytmogennej [4] rowniez zaproponowano alter-
natywne podejscia do tego zagadnienia. Na podstawie
wieloosrodkowej wspétpracy (n =528) opracowano model
przewidywania ryzyka, ktéry uwzglednia pte¢, wiek, nie-
dawne omdlenie, wczesniejsze wystapienie NSVT, liczbe
przedwczesnych pobudzer komorowych, liczbe odpro-
wadzen z ujemnym zatamkiem T oraz frakcje wyrzutowa
prawej komory (RVEF, right ventricular ejection fraction) jako
wskazniki predykcyjne, ktére pozwalaja na oszacowanie
zindywidualizowanego ryzyka utrwalonej arytmii komo-
rowej u pacjentéw z ARVC (arvcrisk.com) [539].

Badanie (n =617), w ktérym poréwnano wczesniejsze
podejscia do stratyfikacji ryzyka, wykazato, ze zmodyfi-
kowane podejscie ITFC zapewniato najwiekszg korzys¢
netto az do oszacowanego 5-letniego ryzyka wynosza-
cego 25%, natomiast modele AHA i HRS byty najlepsze
u pacjentdw z oszacowanym 5-letnim ryzykiem >25%
[538]. W tym samym badaniu stwierdzono, ze oszacowane
5-letnie ryzyko, wynoszace 12,5%, wydaje sie optymalna
wartoscia progowa, powyzej ktérej model przewidywa-
nia ryzyka charakteryzowat sie najwieksza sprawnoscia.
Zewnetrzne poréwnanie (n = 140) réznych poziomoéw
ryzyka w ARVC wykazato, ze najwiekszg korzys¢ netto
stwierdzono przy wartosci odciecia 10% na podstawie
kalkulatora ryzyka w ARVC z 2019 roku [536]. W tym
samym badaniu wartos¢ odciecia 10% miata przewage
nad metodami zaproponowanymi przez HRS i ITFC [536].
W innym zewnetrznym badaniu walidacyjnym (n = 128)
— modelu oceny ryzyka w ARVC z 2019 roku — wyka-
zano, ze chociaz zdolno$¢ dyskryminacyjna jest dosko-
nata (statystyka C 0,84), to wydaje sig, ze model istotnie
przeszacowuje ryzyko u pacjentéw z ryzykiem 5-letnim
ponizej 50% [537]. Ostatnio ogtoszono poprawke do kal-
kulatora ryzyka w ARVC z 2019 roku [539]. Opublikowano
wyniki dwdch duzych zewnetrznych badan walidacyjnych
uaktualnionego kalkulatora ryzyka w ARVC z 2019 roku,
ktdére wskazujg na dobra sprawnos¢ dyskryminacyjna, ale
drugie z tych badan ujawnito przeszacowywanie ryzyka
[524, 526]. Nasuwa to obawy o doktadno$¢ modelu jako
zindywidualizowanego narzedzia predykcyjnego, ktére
miatoby utfatwia¢ informowanie pacjentéw w trakcie
procesu podejmowania decyzji, jednak ten model nadal
moze dostarcza¢ uzytecznych informacji ze wzgledu
na doskonatg sprawnos¢ dyskryminacyjng. Co wiecej,

jedno z badan wskazuje, ze uaktualniony kalkulator
ryzyka w ARVC z 2019 roku jest najlepszy u pacjentéw
zwariantami genu PKP2, ale jego sprawnosc jest bardziej
ograniczona u oséb z negatywnymi wynikami badan
genetycznych [524].

W zwigzku z tym zaleca sie kombinacje powyzszych po-
dejs¢ w celuindywidualizacji ilosciowej oceny ryzyka, ktéra
moze utatwi¢ klinicystom ocene bilansu korzysci i ryzyka
w zwigzku zimplantacja ICD. Ostateczna decyzja powinna
zostac¢ podjeta razem z chorym, zuwzglednieniem innych
konkurencyjnych zagrozen oraz tolerancji ryzyka przez
pacjenta. Jak oméwiono w rozdziale 7.1.5, grupa robocza
zdaje sobie sprawe z trudnosci ze zdefiniowaniem uniwer-
salnych wartosci progowych akceptowalnego ryzyka dla
réznych fenotypéw kardiomiopatii, ale uwaza, ze rozsagdne
jest podejscie podobne do tego, ktére przyjeto w przypad-
ku stratyfikacji ryzyka w HCM, DCM i NDLVC. Grupa robocza
zaleca wiec wspdlne podejmowanie decyzji na podstawie
danych uzyskanych w warunkach rzeczywistej praktyki
klinicznej, a takze indywidualnych preferencji, pogladéw,
okolicznosci i wartosci. Nalezy informowad pacjentéw
olukach w danych naukowych, a takze omawia¢ konkuren-
cyjne zagrozenia zwigzane z choroba (niewydolnos¢ serca,
udar mézgu), wiekiem i chorobami wspétistniejagcymi,
atakze powikfania zwigzane z urzadzeniem. Proponowane
podejscie podsumowano na rycinie 18.

Wiadomo, ze u pacjentéw z ARVC wystepuja incydenty
utrwalonego VT, ktéry moze by¢ dobrze tolerowany i nie
prowadzi do SCD. Wykazano, ze wykorzystywanie uza-
sadnionych interwencji ICD jako zastepczego wskaznika
wystgpienia SCD prowadzi do przeszacowania czestosci
wystepowania SCD [942]. Biorac pod uwage to, ze w wiek-
szosci osrodkéw ICD wszczepia sie u duzego odsetka pa-
cjentéw z ARVC, mozna sobie wyobrazi¢, dlaczego moze
to utrudniac stratyfikacje ryzyka SCD u chorych z ARVC.
Prébe rozwiagzania tego problemu podjeto w kilku bada-
niach [522, 523, 943-947], w ktérych ocenianym punktem
koricowym byto wystapienie VT z szybka czynnoscig komor
(>250 uderzen na minute), a nie dowolnego utrwalone-
go VT. Na podstawie najwiekszego z tych badan (n = 864)
opracowano oddzielng skale do przewidywania niesta-
bilnego VT/VF [945]. Ze wzgledu na brak zewnetrznych
badan walidacyjnych nie ma wystarczajacych informacji,
ktdére przemawiatyby za zasadnosciag stosowania tej skali
ryzyka poza kohortami, w ktérych ja opracowano. Co
wiecej, wyboér okreslonej wartosci progowej czestosci
rytmu komor réwniez nie jest dobrze oparty na danych
z badan naukowych, a sprawnos¢ tego parametru pod
wzgledem przewidywania SCD pozostaje niejasna. Mimo
iz jest prawdopodobne, ze utrwalone VT z wolniejszg
czynnoscig komdr same nie sg zagrazajace zyciu, pozostaje
niejasne, jak czesto moga one przechodzi¢ w VT z szybsza
czynnoscig komor lub VF. Rozsadne jest wiec, aby uzna¢,
ze wszystkim pacjentom zagrozonym dowolna utrwalong
arytmia komorowa nalezy oferowac ICD w ramach pre-
wencji pierwotnej.
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Pacjenci z ARVC

1CD?
Nagle zatrzymanie krazenia lub VT z omdleniem Tak > (klasa l)
!
@
ICD?
Utrwalony VT bez omdienia Tak > (lasa lla)
!
\?9
) R IcD
Cechy duzego ryzyka® > (klasa lla)

Rycina 18. Algorytm oceny wskazan do wszczepienia kardiowertera-defibrylatora u pacjentéw z arytmogenna kardiomiopatig prawej komory
20précz zaoferowania ICD klinicysci powinni dazy¢ do opanowania arytmii komorowej za pomoca farmakoterapii lub inwazyjnego leczenia
antyarytmicznego; "Cechy duzego ryzyka definiuje sie jako omdlenie z przyczyn sercowych, NSVT, RVEF <40%, LVEF <45%, SMVT podczas
PES, lub duze ryzyko zgodnie z uaktualnionym kalkulatorem ryzyka w ARVC z 2019 roku [539]

Skréty: ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; ICD, wszczepialny kardiowerter-defibrylator; LVEF, frakcja wyrzutowa lewe;j
komory; NSVT, nieutrwalony czestoskurcz komorowy; PES, programowana stymulacja elektryczna; RVEF, frakcja wyrzutowa prawej komory;
SMVT, utrwalony jednoksztattny czestoskurcz komorowy; VT, czestoskurcz komorowy

Rola PES w stratyfikacji ryzyka u pacjentéw z ARVC nie
zostata dobrze zdefiniowana, zwlaszcza u bezobjawo-
wych o0séb [523, 939]. Obecna praktyka wskazuje jednak,
ze mozliwo$¢ wywotania SMVT podczas PES moze miec
dodatkowa wartosc¢ u pacjentéw z objawami odpowiada-
jacymi utrwalonej arytmii komorowej i znajduje to dalsze
poparcie w niniejszych wytycznych [3].

7.5. Kardiomiopatia restrykcyjna

7.5.1. Rozpoznanie

U pacjentéw zjawng RCM wystepuja objawy podmiotowe
i przedmiotowe typowe dla HFpEF [306]. Systematyczne
podejscie do rozpoznania powinno obejmowac badanie
kliniczne, EKG, echokardiografie i CMR [951]. Badanie
przedmiotowe moze wykaza¢ wybitne szyjne tetno zyl-
ne. W zaawansowanych stadiach objetos¢ fali tetna jest
mata, objetos¢ wyrzutowa zmniejsza sie, a czestos¢ rytmu
serca moze by¢ zwiekszona. U pacjentéw z niewyréwnana
chorobg czeste sg hepatomegalia, wodobrzusze i obrzeki
obwodowe. Referencyjng metoda diagnostyczng jest
echokardiografia. Kryteria rozpoznawania i klasyfikowania
dysfunkcji rozkurczowej opisano uprzednio [951, 952]. Co
szczegOlnie wazne, stopien nasilenia dysfunkgji rozkurczo-
wej u pacjentéw z RCM czesto spetnia kryteria prawdziwej
restrykcji dopiero w zaawansowanych stadiach, a u wiek-
szosci pacjentéw w momencie rozpoznania stwierdza sie
mniejszego stopnia uposledzenie czynnosci rozkurczowe;j
[951]. Cewnikowanie serca nalezy wykonywac w przypad-

kach watpliwosci diagnostycznych oraz w celu ufatwienia
oceny wskazan do przeszczepienia serca i wyboru jego
momentu [953]. CMR odr6znia RCM od zaciskajacego za-
palenia osierdzia, dostarcza informacji na temat obecnosci
i rozlegtosci wtdknienia miesnia sercowego, a takze utatwia
odréznianie choréb metabolicznych od zapalnych [951,
954]. EMB jest precyzyjnym narzedziem diagnostycznym
w restrykcyjnych kardio-desminopatiach [955]; przetado-
waniu miesnia sercowego zelazem (zaréwno wewnatrz
miocytéw w hemochromatozie, [956] jak i w mitochon-
driach w kardiomiopatii w przebiegu ataksji Friedreicha
[957]); cystynozie [958]; uogdlnionym zwapnieniu $cian
tetnic niemowlat [955, 959] oraz lizosomalnych chorobach
spichrzeniowych [960, 961]. Doktadna ocena fenotypu
u probantéw powinna wykraczac poza serce i obejmowac
ocene manifestacji pozasercowych w zespotach klinicz-
nych oraz w RCM zwiazanej z chorobami nerwowo-mie-
$niowymi (patrz rozdz. 6) [962].

7.5.2. Badania genetyczne

Dziedziczne postacie RCM sg najczesciej chorobami au-
tosomalnymi dominujacymi, a rzadziej autosomalnymi
recesywnymi lub sporadycznymi. Geny zwigzane z RCM
koduja biatka strukturalne i requlatorowe sarkomeru, a tak-
ze biatka filamentéw posrednich cytoszkieletu (tab. 10).
Mimo iz przyczyng RCM moga by¢ wszystkie gtéwne geny
sarkomeru, genem najczesciej wywotujagcym chorobe
jest TNNI3, ktéry koduje troponine | filamentow cienkich
[964]. Do rzadziej stwierdzanych nieprawidtowych genéw
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nalezg TNNT2, ACTCI, MYH7, MYBPC3, TTN, TPM1, MYPN,
MYL3 i MYL2. RCM moze wigzac sie z gromadzeniem sie
w miocytach niesfaldowanych nieprawidtowych biatek,
a ceche te wykazuje sie coraz czesciej u nosicieli defektow
gendéw DES, FLNCi BAG3. Choroby te maja istotne implikacje
dla rokowania oraz podejmowania decyzji w odpowiednim
momencie, zaréwno u dzieci, jak i 0s6b dorostych. RCM
moze réwniez wystepowac u 0séb zwywiadem rodzinnym
HCM [289] lub DCM [965]. Obserwacja réznych fenotypéw
kardiomiopatii w obrebie rodzin sugeruje, ze dochodzi
do zmiennej odpowiedzi na dany wariant, co implikuje
role innych czynnikéw poza danym wariantem w rozwoju
ostatecznych klinicznych manifestacji choroby [966]. Dzie-
dziczne choroby naciekowe réwniez moga wywotywacd
RCM, a najczestszg z nich jest amyloidoza spowodowana
patogennymi wariantami genu TTR, chociaz zwykle docho-
dzi do tego w obecnosci LVH (patrz rozdz. 7.7).

7.5.3. Ocena objawow

U pacjentéw z RCM rozwijaja sie czesto objawy niewydol-
nosci serca, chociaz moze do tego dochodzi¢ po latach od
pojawienia sie poczatkowych nieprawidtowosci. Ocene
objawoéw u pacjentéw z kardiomiopatiami opisano w roz-
dziale 6.10.1.

7.5.4. Postepowanie

Podawanie lekéw stosowanych w leczeniu niewydolnosci
serca i wszczepianie urzadzen, w tym urzadzen do wspo-
magania czynnosci komory jako leczenia pomostowego do
czasu kandydowania do przeszczepienia serca, zalezg od
objawoéw, fenotypu niewydolnosci serca oraz jego ciezko-
$ci[967] i zostaty opisane w rozdziale 6.10.2. Doktadne roz-
poznanie (fenotyp i przyczyna) ma zasadnicze znaczenie
dla zaplanowania w odpowiednim czasie przeszczepienia
serca, poniewaz gwarantuje to wykluczenie wszystkich ge-
netycznych i nabytych fenokopii, ktére moga poddawac sie
alternatywnemu leczeniu. Zapobieganie przeszczepieniu
serca u wszystkich pacjentéw z RCM, u ktérych mozliwe
jest alternatywne leczenie, jest wazne we wszystkich
przypadkach RCM u oséb dorostych i dzieci.

Dokfadne rozpoznanie ma réwniez zasadnicze zna-
czenie w przypadku genetycznych fenokopii, dla ktérych
dostepne jest leczenie celowane: ERT w chorobie Ander-
sona-Fabry’ego lub glikogenozach, takich jak choroba
Pompego; terapeutyczne krwioupusty w hemochroma-
tozie; leczenie immunosupresyjne w sarkoidozie; nowe
leki biologiczne w chorobach uktadowych (np. chorobach
autoimmunologicznych z zajeciem serca, ktére moze
ulec odwréceniu lub stabilizacji po leczeniu choroby
podstawowej); a takze usuniecie przyczyn toksycznych
(patrzryc. 19i Uzupetniajace dane dostepne w internecie,
tab. S4). Doktadne rozpoznanie jest obecnie niezbedne
ze wzgledu na zwiekszajaca sie dostepnos¢ celowanego
leczenia r6znych choréb, a takze narzedzi diagnostycznych
stuzacych wykluczaniu geno- i fenokopii.

RCM wiaze sie z najgorszym rokowaniem sposréd
wszystkich fenotypow kardiomiopatii. Dane na temat prze-
zywalnosci sa ograniczone do krétkich okien obserwacji.
Rokowanie w RCM zalezy gtéwnie od fizjologii restrykcyj-
nej niezaleznie od jej przyczyny [968-971]. Ponad 50%
dzieci z RCM jest zagrozonych zgonem (w tym SCD) lub
przeszczepieniem serca wkrétce po rozpoznaniu; do cech
klinicznych, ktére uwaza sie za zwigzane ze zwiekszonym
ryzykiem zgonu lub przeszczepienia serca, naleza objawy
niewydolnosci serca, uposledzenie czynnosci skurczowej
LV, zwiekszona wielkos¢ lewego przedsionka, omdlenie,
niedokrwienie oraz uposledzenie czynnosci rozkurczowej
LV w echokardiografii [286, 969, 972, 973]. Nawet u 75%
pacjentéw, ktérzy przezywaja, stwierdza sie niewydolnosé
serca, a ostatecznym rezultatem jest Smier¢ lub przeszcze-
pienie serca w ciggu kilku lat od rozpoznania [968, 969].
Zwiekszony ptucny opér naczyniowy (PVR, pulmonary
vascular resistance) wystepuje nawet u 40% dzieci z RCM,
ajego wzrost moze nastepowac szybko nawet bez innych
zmian klinicznych, co wywiera wptyw na mozliwos¢ przesz-
czepienia serca i jego odpowiedni moment [953]. Zaleca sie
wiec cewnikowanie serca z oceng PVR u wszystkich dzieci
W momencie rozpoznania, a nastepnie co 6-12 miesiecy
[953]. U dorostych pacjentéw z genetycznie uwarunkowang
RCM gtéwna przyczyna $mierci jest niewydolnos¢ serca
(w ponad 40% przypadkéw), a 5-letnia przezywalnos¢
w kohortach obejmujacych pacjentéw z HCM i fizjologia
restrykcyjna wynosi w przyblizeniu 50% [616].

7.6. Kardiomiopatie w przebiegu zespotow

i chorob metabolicznych

Przedstawienie szczegétowego przegladu i zaleceh do-
tyczacych poszczegélnych genokopii i fenokopii kardio-
miopatii wykracza poza zakres niniejszych wytycznych.
W tym zakresie grupa robocza odsyta czytelnika do
szczego6towych stanowisk ekspertéw i opracowan opu-
blikowanych w imieniu Grupy Roboczej ESC ds. Choréb
Mieénia Sercowego i Choréb Osierdzia (ESC Working Group
on Myocardial and Pericardial Diseases), np. dotyczacych
choroby Andersona-Fabry’egoiamyloidozy [370, 375, 974].
W niniejszym rozdziale zwrécono jedynie uwage na naj-
wazniejsze kwestie w diagnostyce i postepowaniu. W tabe-
li 22 podsumowano obraz kliniczny i postepowanie
w kardiomiopatiach w przebiegu zespotéw klinicznych
i choréb metabolicznych.

7.6.1. Choroba Andersona-Fabry’ego

7.6.1.1. Definicja

Choroba Andersona-Fabry’ego jest wrodzonym btedem
metabolizmu, w ktérym niedob6r lub brak enzymu
alfa-galaktozydazy A (a-Gal A, alpha-galactosidase A)
spowodowany patogennym wariantem GLA powoduje
odktadanie w lizosomach pewnych nieroztozonych
substancji lipidowych, gtéwnie globotriaozyloceramidu
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Rycina 19. Spektrum restrykcyjnych choréb serca

Bardziej szczegétowe omoéwienie spektrum restrykcyjnych choréb serca zamieszczono w Uzupetniajacych danych dostepnych w internecie,

w tabeli S4

Skréty: AFD, choroba Andersona-Fabry’ego; LVH, przerost lewej komory; PRKAG2, niekatalityczna podjednostka gamma 2 kinazy biatkowe;j

aktywowanej przez AMP; RCM, kardiomiopatia restrykcyjna

(Gb3, globotriaosylceramide) [975]. To nieprawidtowe spi-
chrzanie wywotuje dysfunkcje komérek i aktywuje szlaki
przerostu komorek, podobnie jak w przypadku innych
przyczyn HCM, a takze wywotuje zapalenie i aktywacje
uktadu immunologicznego [976]. Jest to choroba ukfado-
wa wptywajaca gtéwnie na serce, nerkii mézg [975]. Jest
dziedziczona w sposéb sprzezony z chromosomem X,
a wiec mezczyzni zawsze choruja, natomiast do zajecia
narzadéw u kobiet dochodzi zwykle w pézZniejszym
okresie zycia, ale moze ono sie pojawia¢ podobnie jak
u mezczyzn z powodu zjawiska inaktywacji chromoso-
mu X (lionizacji) [977, 978].

Mozna wyrézni¢ dwa fenotypy choroby Andersona-
—Fabry'ego w zaleznosci od ptci, przebiegu zjawiska lioni-
zacji oraz patogennego wariantu genetycznego [976, 979]:
e Ciezki fenotyp kliniczny, okreslany mianem klasycznej

postaci choroby Andersona—Fabry’ego, charaktery-

zujacy sie brakiem lub znacznym zmniejszeniem (<1%

$redniej wartosci prawidtowej) aktywnosci a-Gal A,

znacznym nagromadzeniem Gb3 oraz poczatkiem

objawéw w dziecinstwie lub wieku dorastania, a na-
stepnie postepujaca niewydolnoscig wielonarzadowsa,
ktéry jest obserwowany najczesciej (ale nie wytacznie)

u mezczyzn bez rezydualnej aktywnosci enzymu.
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Tabela zalecen 30 — Zalecenia dotyczace postepowania u pacjentéw z kardiomiopatia restrykcyjna

Zalecenia Klasa® | Poziom"
Zaleca sie, aby wykorzystywa¢ obrazowanie ré6znymi metodami do réznicowania miedzy RCM a HCM lub DCM z fizjo- | c
logig restrykcyjna
Zaleca sie, aby na poczatku obserwacji wykonywac zaréwno badania serca, jak i diagnostyke pozasercowa w celu c
oceny zajecia uktadu nerwowo-miesniowego oraz oceny w kierunku innych zespotéw klinicznych
U wszystkich dzieci z RCM zaleca sie cewnikowanie serca w celu pomiaru cisnienia w tetnicy ptucnej i PVR w momen- B
cie rozpoznania, a nastepnie w odstepach 6-12 miesiecy w celu oceny zmian PVR [953]
Implantacje ICD zaleca sie w celu zmniejszenia ryzyka nagtego zgonu i umieralnosci ogdélnej u pacjentdéw z RCM,
ktorzy przezyli nagte zatrzymanie krazenia lub u ktérych wystapita arytmia komorowa bedaca przyczyna niestabilnosci C
hemodynamicznej
U pacjentéw z RCM nalezy rozwazy¢ biopsje endomiokardialng w celu wykluczenia okreslonych rozpoznan (w tym
przetadowania zelazem, choréb spichrzeniowych, cytopatii mitochondrialnych, amyloidozy oraz ziarniniakowych lia c
chordéb miesnia sercowego), a takze rozpoznania restrykcyjnej choroby miofibryli spowodowanej wariantami genu
desminy
Implantacje ICD mozna rozwazy¢ u dzieci z RCM i cechami niedokrwienia miesnia sercowego oraz omdleniem [969] b C

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych

Skroty: DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa; HCM, kardiomiopatia przerostowa; ICD, wszczepialny kardiowerter-defibrylator; PVR, ptucny opdr naczyniowy; RCM, kardiomio-

patia restrykcyjna

e ,Nieklasyczny” fenotyp choroby Andersona-Fabry’ego
lub fenotyp o pdézniejszym poczatku, z niepetnym
zajeciem narzadéw, ktéry jest obserwowany zaréwno
umezczyzn, jak i kobiet z pewnym poziomem rezydu-
alnej aktywnosci enzymu i w wiekszosci przypadkéw
manifestuje sie izolowanym zajeciem serca.

7.6.1.2. Rozpoznanie, ocena kliniczna i diagnostyka
réznicowa

Chorobe Andersona-Fabry’ego nalezy podejrzewac
u pacjentéw z LVH, u ktérych trzeba poszukiwac dodat-
kowych sercowych i pozasercowych objawéw ostrzegaw-
czych (patrz tab. 23; schemat diagnostyki na rycinie 20).
U mezczyzn rozpoznanie stawia sie na podstawie oceny
aktywnosci a-Gal A i oznaczenia globotriaozylosfingozyny
(lizo-Gb3, globotriaosylsphingosine), natomiast u kobiet
potwierdzenie rozpoznania wymaga zwykle badarn gene-
tycznych. U pacjentéw w wieku <20 lat rzadko obserwuje
sie ciezki LVH (>15 mm) [980]. U dzieci i nastolatkéw rozpo-
znanie stawia sie na podstawie wywiadu rodzinnego lub
objawéw pozasercowych, natomiast zwykle nie wystepuje
jawny LVH [981].

7.6.1.3. Przebieg kliniczny, rokowanie i stratyfikacja
ryzyka

Zajecie ukfadu krazenia zwykle manifestuje sie LVH, wtok-
nieniem miesnia sercowego, zapaleniem, niewydolnoscig
serca i zaburzeniami rytmu, ktére ograniczaja QoL i s naj-
czestsza przyczyna zgonu. W celu oceny progresji choroby
niezbedne jest monitorowanie kliniczne, ktére wymaga
multidyscyplinarnego podejscia [980].

7.6.1.4. Postepowanie
Strategie swoistego leczenia, w tym substytucji enzyma-
tycznej lub stosowania szaperonu farmakologicznego

(farmakoperonu), charakteryzujg sie ograniczong skutecz-
noscig w zaawansowanych przypadkach z nieodwracalnym
uszkodzeniem narzadéw, a wiec wczesne rozpoczecie
leczenia wydaje sie wazne. ERT jest wskazana u wszystkich
objawowych pacjentéw z klasyczng postacig choroby,
w tym u dzieci, w momencie wystapienia najwczesniej-
szych objawow zajecia narzadéw [974]. Do obecnie opraco-
wywanych strategii leczenia naleza ERT drugiej generadji,
leczenie zmniejszajace ilos¢ substratu oraz terapia genowa
i terapia z wykorzystaniem mRNA [980].

7.6.2. RASopatie

7.6.2.1. Definicja

RASopatie sg grupa wieloukltadowych zespotéw klinicz-
nych wywotywanych przez warianty gendéw szlaku sy-
gnatowego kinaz biatkowych aktywowanych mitogenami
(kaskada Ras/MAPK) [984-986]. Do tej grupy naleza zespot
Noonan [987-989], zespét Noonan z mnogimi plamami
soczewicowatymi [990, 991], zesp6t Costello [992, 993]
i zespdt sercowo-twarzowo-skérny [994-996].

7.6.2.2. Rozpoznanie, ocena kliniczna

i diagnostyka réznicowa

Podejrzenie RASopatii nalezy wysuwac w przypadku HCM
ujawniajacej sie w wieku niemowlecym lub dzieciecym
w przypadku wspétistnienia CHD [262, 263,991, 997-1000]
lub nieprawidtowosci pozasercowych (patrz tab. 22). Jezeli
wystepuja cechy fenotypowe, w celu ustalenia rozpozna-
nia zaleca sie badania genetyczne. W poréwnaniu z HCM
spowodowang wariantami genéw biatek sarkomeru HCM
zwigzana z RASopatia (RAS-HCM) charakteryzuje sie
miodszym wiekiem w momencie rozpoznania [261, 999]
wiekszg czestoscig wystepowania i ciezkoscig zawezania
w obrebie LV lub obu komér [258, 262, 1001] oraz wieksza
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Tabela 22. Cechy kliniczne i postepowanie w kardiomiopatiach w przebiegu zespotéw klinicznych i kardiomiopatiach metabolicznych

Kliniczne objawy ostrzegawcze Rozpoznanie Przyczyna Multidyscypli- Postepowanie

narny zespot

Nieprawidtowosci budowy twarzy Panel NGS w kierunku Zesp6t Noonan Kardiolog Beta-adrenolityki/CCB
Whnetrostwo RASopatii Zespot Costello Genetyk Selektywne leczenie
Zwezenie zastawki ptucnej Zespot serco- Endokrynolog RVOTO/walvuloplasty-
Wrodzona wada serca wo-twarzo- Pediatra ka ptucna

Skrajny prawogram w EKG wo-skorny Dermatolog Stratyfikacja ryzyka
Poszerzenie naczyn limfatycznych Zespot Noonan Radiolog SCD

Skaza krwotoczna z mnogimi pla-

Plamy kawowe (café au lait) mami soczewico-

Plamy soczewicowate watymi

Zahamowanie wzrostu

Niedostuch czuciowo-nerwowy

Krétki odstep PQ Panel NGS w kierunku Zespot MELAS Kardiolog Unikanie pewnych
Schytkowa HCM z hipokineza wariantéw mtDNA i jadro-  Zespdt MERRF Neurolog lekdw lub stresordw
Blok AV (zespdt Kearnsa-Sayre'a) wego DNA Zespot Leigha Endokrynolog sytuacyjnych

Kwasica mleczanowa Biopsja miesnia szkieleto- Inne choroby Pediatra Zaburzenia beta-ok-
Niedostuch czuciowo-nerwowy wego/endomiokardialna mitochondrialne  Ekspert w dziedzi-  sydadji: leczenie

Neutropenia (zespot Bartha)
Cukrzyca
Zmiany udaropodobne w MRI mdzgu

Zaburzenia
beta-oksydagji

nie metabolizmu
Radiolog

zywieniowe, unikanie
gtodzenia, agresywne

leczenie w okresach
zwiekszonego stresu
metabolicznego
Suplementacja
karnityny (w wybra-
nych przypadkach)

Hepatomegalia

Zwiekszona aktywnos¢ aminotransferaz
Opoznienie kamieni milowych rozwoju
ruchowego

Zmniejszone napiecie miesni

Krotki odstep PQ

Kryteria skrajnego LVH w EKG

Badanie przesiewowe:
aktywnos¢ GAA w DBS
lub leukocytach/ilosciowa
ocena Glc4

Potwierdzenie rozpo-
znania: aktywnos¢ GAA
w fibroblastach skéry
(preferowana metoda) lub
biopsja miesnia

Glikogenoza typu
Il (choroba Pom-

pego)

Kardiolog

Pediatra ogdl-
ny/neonatolog
Gastroenterolog
Ekspert w dziedzi-
nie choréb nerwo-
wo-miesniowych

Enzymatyczna terapia

zastepcza

Krétki odstep PQ

Masywny LVH

Miopatia miesni szkieletowych

Zwiekszona aktywnos¢ CK w surowicy
Niepetnosprawnos¢ intelektualna
Dziedziczenie sprzezone z chromosomem X

NGS lub celowane badanie
w kierunku wariantow
genu LAMP-2

Choroba Danona

Kardiolog

Ekspert w dziedzi-
nie choréb nerwo-
wo-miesniowych
Pneumonolog
Specjalista w dzie-
dzinie zaawanso-
wanej niewydol-

Nie ma leczenia

nosci serca
Krotki odstep PQ NGS lub celowane badanie  Zesp6t PRKAG2 Kardiolog Nie ma leczenia
Migotanie przedsionkéw o wczesnym w kierunku wariantéw Ekspert w dziedzi-

poczatku

Blok AV

Zwiekszona aktywnos¢ CK w surowicy
Dziedziczenie autosomalne dominujace

genu PRKAG2

nie choréb nerwo-
wo-miesniowych
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Kliniczne objawy ostrzegawcze Rozpoznanie Przyczyna Multidyscypli- Postepowanie
narny zespot
Postepujaca ataksja konczynowa Badanie metoda NGS Ataksja Friedreicha Kardiolog Nie ma swoistego
Cukrzyca w kierunku biallelicznej Neurolog leczenia
Stopa wydrazona ekspansji powtorzen GAA Endokrynolog
Zmniejszony natywny sygnat T1 w CMR w genie FXN Ortopeda
Ekspert w dziedzi-
nie choréb nerwo-
wo-miesniowych
Obustronny zespdt cie$ni nadgarstka Scyntygrafia z DPD/HMDP  Amyloidoza serca  Kardiolog Tafamidis
Zwezenie kanatu kregowego w odcinku znakowanym %mTc (AL lub ATTR) Neurolog Patisiran?
ledzwiowym Wolne fafcuchy lek- (patrz rozdz. 7.7)  Nefrolog Inotersen®
Dysfunkcja autonomiczna kie/immunofiksacja biatek Hematolog (amy-  (ATTR-CA)
Neuropatia obwodowa surowicy i moczu loidoza AL) LUB
Wzgledne oszczedzenie koniuszka serca Biopsja endomiokardialna Okulista Swoista chemioterapia
Stosunek frakeji wyrzutowej do odksztatce- (amyloidoza AL)
nia (strain) >5
Pseudozatamki Q w EKG
Mata amplituda zatamkéw w EKG
LUB
Biatko monoklonalne w surowicy lub w mo-
czu w badaniu metodg immunofiksadji
Objawy z przewodu pokarmowego Badanie przesiewowe Choroba Anderso-  Kardiolog Enzymatyczna terapia
Rogowce krwawe (angiokeratoma) u mezczyzn: ilosciowa na—Fabry’ego Nefrolog zastepcza (agalzydaza
Keratopatia wirowata (cornea verticillata) ocena lizo-Gb3 Neurolog alfa/beta)
Przewlekta choroba nerek Badanie przesiewowe Okulista Migalastat
Biatkomocz u kobiet/potwierdzenie Audiolog

Niedostuch czuciowo-nerwowy Udar

rozpoznania: badanie

Gastroenterolog

mozgu/TIA genetyczne w kierunku Dermatolog

Bol neuropatyczny wariantow genu GLA

Dziedziczenie sprzezone z chromosomem X

Krotki odstep PQ

Staby natywny sygnat T1 w CMR

Miopatia miesni szkieletowych Badania genetyczne w kie-  DMD Neurolog Steroidy (prednizon
Obraz pseudozawatu w odprowadzeniach  runku dystrofinopatii Kardiolog lub deflazakort)

znad $ciany dolnej i bocznej
Akineza $ciany tylno-bocznej lub dol-
no-bocznej

Pneumonolog
Ekspert w dziedzi-
nie choréb nerwo-
wo-miesniowych

Miopatia miesni szkieletowych Badanie metoda NGS Kardiomiopatia Kardiolog Prewencja SCD
Blok AV zwigzana z wa- Neurolog Stymulacja w razie
Przedwczesne migotanie przedsionkéw riantami genu wskazan
Ztosliwe komorowe zaburzenia rytmu LMNA

Dystrofia mie-

$niowa Eme-

ry'ego-Dreifussa
Obustronne powiekszenie weztéw chton- 18F-FDG-PET Sarkoidoza Kardiolog Steroidy

nych wnek ptucnych

Nacieki w ptucach

Zapalenie btony naczyniowej oka

Zajecie przewodu pokarmowego
Wysokiego stopnia blok AV

Czeste VE

Scienczenie podstawnej czesci przegrody
miedzykomorowej

Rozlegte LGE w CMR

Biopsja endomiokardialna
Biopsja ptuca

Pneumonolog
Neurolog
Gastroenterolog

Leki immunosupre-
syjne jako leczenie
oszczedzajace steroidy
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Kliniczne objawy ostrzegawcze

Przyczyna

Multidyscypli- Postepowanie

Wezesniejsze przetoczenia krwi
Przewlekta choroba watroby
Zwiekszona pigmentacja skory
Cukrzyca

Hipogonadyzm hipogonadotropowy
Zwiekszone stezenie ferrytyny

Blok AV

Wskazniki gospodarki
zelaza

Morfologia krwi obwo-
dowej

Zwiekszony sygnat T2*

w CMR

Badanie genetyczne

w kierunku wariantow
gendw HFE, HJV, receptora
hepcydyny, feroportyny,
HAMP

Rozmaz krwi obwodowe;j
Elektroforeza hemoglobiny
Badanie genetyczne

w kierunku dziedzicznych
hemoglobinopatii

Kardiomiopatia
z przefadowania
zelazem

narny zespot

Kardiolog Leki chelatujace zelazo
Hematolog Krwioupusty
Endokrynolog

Pediatra

Gastroenterolog

2Patisiran i inotersen sg zarejestrowane do leczenia rodzinnej polineuropatii z kardiomiopatig lub bez kardiomiopatii

Skroty: '®F-FDG-PET, pozytonowa tomografia emisyjna z fluorodeoksyglukoza znakowang '®F; AL, amyloidoza taricuchdw lekkich; ATTR, amyloidoza transtyretynowa; ATTR-CA,
transtyretynowa amyloidoza serca; AV, przedsionkowo-komorowy; CCB, antagonista wapnia; CK, kinaza kreatynowa; CMR, rezonans magnetyczny serca; DBS, sucha kropla
krwi; DMD, dystrofia miesniowa Duchenne’a; DPD, kwas 3,3-difosfono-1,2-propanodikarboksylowy; EKG, elektrokardiogram; GAA, kwasna alfa-glukozydaza; Glc4, tetrasacha-
ryd glukozy; HCM, kardiomiopatia przerostowa; HMDP, difosfonian hydroksymetylenu; LGE, p6zne wzmocnienie po podaniu gadolinu; lizo-Gb3, globotriaozylosfingozyna;
LMNA, lamina A/C; LVH, przerost lewej komory; MELAS, miopatia i encefalopatia mitochondrialna, kwasica mleczanowa, wystepowanie incydentéw podobnych do udaréw
(zespdt); MERRF, padaczka miokloniczna z wtéknami szmatowatymi; MRI, rezonans magnetyczny; mtDNA, mitochondrialne DNA; NGS, sekwencjonowanie nastepnej genera-
¢ji; PRKAG2, niekatalityczna podjednostka gamma 2 kinazy biatkowej aktywowanej przez AMP; RVOTO, zawezanie drogi odptywu prawej komory; SCD, nagty zgon sercowy;

TIA, incydent przemijajacego niedokrwienia osrodkowego uktadu nerwowego; VE, przedwczesne pobudzenia komorowe

czestoscig wczesnych hospitalizacji z powodu niewydol-
nosci serca lub potrzeby leczenia interwencyjnego badz
operacji [258]. Najczestsza choroba towarzyszaca CHD jest
stenoza ptucna, ktérej czestos¢ wystepowania wynosi od
25% do 70%, a wyniki walwuloplastyki ptucnej sg wéwczas
niekorzystne [256, 1002-1004].

7.6.2.3. Przebieg kliniczny, rokowanie i stratyfikacja
ryzyka nagtego zgonu

Dane z kohorty North American Pediatric Cardiomyopathy
Registry [1005] wskazujg na gorszg przezywalnos¢ wsréd
pacjentéw z RAS-HCM w poréwnaniu z niesyndromiczng
HCM, zwtaszcza wsrdd pacjentdw z rozpoznaniem choroby
przed uptywem pierwszego roku zycia. Swoiste dla tych
choréb czynnikiryzyka SCD sg obecnie przedmiotem dys-
kusjii moga obejmowac stopien przerostu LV, wydtuzenie
QTc, wynik w elektrokardiograficznej skali ryzyka w HCM
[771] oraz ryzyko w skali HCM Risk-Kids >6% [81, 826].

7.6.2.4. Postepowanie

U pacjentéw zRAS-HCM nalezy stosowac beta-adrenolityki
bez dziatania naczyniorozkurczowego w dawce zwieksza-
nej stopniowo do maksymalnej tolerowanej, zwlaszcza
w przypadkach ciezkiego zawezania obukomorowego
[248, 1002, 1006-1008]. Antagonistdw wapnia mozna
rozwazac jako leki drugiego rzutu u pacjentéw w wieku
>6 miesiecy, kiedy beta-adrenolityki sa nieskuteczne lub
nietolerowane [267, 639]. Mozna rozwaza¢ chirurgiczng
miektomie i ortotopowe przeszczepienie serca w osrod-

kach wykonujacych duza liczbe takich zabiegéw, po doko-
naniu multidyscyplinarnej oceny przez kardiogrupe [265,
266, 1009-10111. U dzieci i niemowlat z ciezkim zawezaniem
drogi odptywu RV mozna rozwaza¢ walwuloplastyke ptu-
cng [1012-1015].

7.6.3. Ataksja Friedreicha

7.6.3.1. Definicja

Ataksja Friedreicha jest choroba dziedziczong w sposéb
autosomalny recesywny, spowodowang homozygotyczna
ekspansja powtorzen tripletu GAA w genie frataksyny (FTX,
frataxin) [1016-1019], co prowadzi do HCM, postepujacych
objawéw nerwowo-miesniowych oraz manifestacji poza-
sercowych, w tym cukrzycy [1016, 1020, 1021].

7.6.3.2. Rozpoznanie, ocena kliniczna i diagnostyka
réznicowa

Mimo iz zaproponowano kilka kryteriéw diagnostycz-
nych, na podstawie ktérych mozna podejrzewac ataksje
Friedreicha [1022, 1023], rozpoznanie wymaga badan
genetycznych i wykazania bi-ko-allelicznej ekspansji GAA
w pierwszym intronie genu FTX lub stanu ztozonej hetero-
zygotycznosci [1024, 1025].

Zajecie uktadu krazenia manifestuje sie zwykle HCM
bez zawezania drogi odptywu, z progresja do hipokinezy
w koncowym stadium choroby, a takze zmniejszeniem
rezerwy perfuzji [1026], co prowadzi do zaawansowanej
niewydolnosci serca i zgonu [248, 1005, 1027-1029].
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Tabela 23. Objawy ostrzegawcze sugerujace chorobe Andersona-
Fabry'ego

Pozasercowe objawy ostrzegawcze

Brak przenoszenia choroby w rodzinie w linii meskiej
Zajecie nerek (dializoterapia, przeszczepienie nerki) lub LVH

u krewnych

Bol neuropatyczny

Rogowce krwawe (angiokeratoma)

Biatkomocz

Keratopatia wirowata (cornea verticillata)

Zmniejszona potliwo$¢, nietolerancja ciepta/zimna i wysitku

fizycznego
Objawy z przewodu pokarmowego (nudnosci, wymioty, nieswoisty

bol brzucha, zaparcie, biegunka)
Niedostuch (postepujacy lub nagty), szum uszny, zawrdt glowy

Sercowe objawy ostrzegawcze

EKG Krotki odstep PQ u mtodych pacjentow
Bloki przedsionkowo-komorowe u dorostych

pacjentéw

Bradykardia

Niewydolnos¢ chronotropowa

LVH

LVH z prawidfowa czynnoscig skurczowa
Przerost miesni brodawkowatych
Pogrubienie zastawek mitralnej i aortalnej

Echokardiografia

z mata lub umiarkowang niedomykalnoscia
Zmniejszone globalne odksztatcenie podtuzne
CMR P6zne wzmocnienie po podaniu gadolinu

u podstawy serca (Sciana dolna i boczna)
Staby natywny sygnat na obrazach T1-za-

leznych (uwaga na ,, pseudonormalizacje”
w obszarach widknienia)
Silny ogniskowy/globalny sygnat na obrazach

T2-zaleznych
Zwiekszone stezenie troponiny oznaczanej

Badania labora-
toryjne metoda o duzej czutosci

Zwiekszone stezenie NT-proBNP

Skroéty: CMR, rezonans magnetyczny serca; EKG, elektrokardiogram; LVH, przerost
lewej komory; NT-proBNP, N-koncowy fragment propeptydu peptydu natriuretycz-
nego typu B

Wydaje sig, ze nie ma zwigzku miedzy stopniem zajecia
uktadu nerwowego a fenotypem sercowym [248, 1005,
1027-1029, 1005, 1027-1030, 1030]. Histopatologiczna
cecha charakterystyczng choroby jest spichrzanie zelaza
w mitochondriach [1031].

7.6.3.3. Przebieg kliniczny, rokowanie i stratyfikacja
ryzyka

Czesto wykrywa sie nadkomorowe zaburzenia rytmu,
zwtaszcza AF [1027]. Mimo iz nie ma diugoterminowych
prospektywnych badan obserwacyjnych, ryzyko komoro-
wych zaburzen rytmu i SCD wydaje sie mate w poréwnaniu
zHCM spowodowang wariantami genéw biatek sarkomeru
[1027, 1032, 1033]. Grupa badawcza Mitochondrial Protec-
tion with Idebenone in Cardiac or Neurological Outcome
(MICONOS) [1034] zaproponowata klasyfikacje zajecia serca
oparta na LVEF i koncoworozkurczowej grubosci sciany.

Jako niekorzystne wskazniki prognostyczne proponuje sie
obecnos¢ ujemnych zatamkéw T w EKG, LVEF, korcowo-
rozkurczowg grubos¢ tylnej sciany LV, wtéknienie w CMR
oraz stezenie hs-cTnT [1035].

7.6.3.4. Postepowanie

Obecnie nie ma swoistego leczenia ataksji Friedreicha.
Leczenie idebenonem, analogiem koenzymu Q,, wyka-
zywato potencjat zmniejszenia masy LV i poprawy serco-
wych wynikéw leczenia w badaniach otwartych [1036],
ale w czterech RCT [1037-1040] nie wykazano istotnego
korzystnego wptywu na sercowe i neurologiczne wyni-
ki leczenia.

7.6.4. Choroby spichrzania glikogenu

7.6.4.1. Definicja

Choroby spichrzania glikogenu (GSD, glycogen storage
disorder) sa niejednorodna grupa choréb metabolicznych,
ktéra obejmuje posta¢ niemowleca choroby Pompego
(GSD typu lla), chorobe Danona (GSD typu lIb), oraz gliko-
genoze zwigzang z mutacjami genu PRKAG2 [272].

7.6.4.2. Rozpoznanie, ocena kliniczna

i diagnostyka réznicowa

Pomimo duzej niejednorodnosci klinicznej dla GSD typu
lla typowe sa: ujawnienie sie choroby w ciggu pierwszych
kilku miesiecy zycia, zmniejszenie napiecia mie$niowego,
zahamowanie wzrostu dziecka, uogdélnione ostabienie
miesni oraz ciezka HCM bez zawezania z koncentrycznym
przerostem, aw schytkowym stadium z hipokinezg, zwykle
w Ciggu pierwszego roku zycia [259, 268, 1041, 1042]. Uzy-
tecznymi wskazéwkami diagnostycznymi przemawiajacy-
mi za GSD moga by¢ skrécenie odstepu PQ i zwiekszenie
amplitudy zatamkéw w EKG [1042, 1043]. Glikogenoze
zwigzang z mutacjami genu PRKAG2 nalezy podejrzewac
w przypadku dziedziczenia autosomalnego dominujacego
i zwigzku z zaburzeniami rytmu i przewodzenia, w tym
preekscytacjag komor, zespotem chorego wezta zato-
kowego, AF, blokiem AV, zaburzeniami przewodnictwa
srédkomorowego lub blokiem zatokowo-przedsionkowym
[1043-1047]. Dziedziczenie sprzezone z chromosomem X
jesttypowe dla choroby Danona (GSD typu llb). U chtopcow
zchorobg Danona stwierdzano miopatie miesni szkieleto-
wych w potaczeniu z trudnosciami w uczeniu sie, zajeciem
siatkowki i preekscytacjg komor, natomiast u dziewczynek
fenotyp sercowy moze by¢ izolowany [1048-1052].

7.6.4.3. Przebieg kliniczny, rokowanie

i stratyfikacja ryzyka

W przypadku niezastosowania interwencji terapeutycznej
choroba Pompego wigze sie ze ztym rokowaniem, gtéwnie
z powodu schytkowej niewydolnosci serca [268, 1041].
Ostatnio w duzym wieloosrodkowym europejskim reje-
strze stwierdzono, ze choroba Danona charakteryzuje sie
ztosliwym fenotypem, ale nie ma wystarczajacych danych,

www.journals.viamedica.pl/kardiologia_polska 95



ZESZYTY EDUKACYJNE. KARDIOLOGIA POLSKA 5-6/2023

Pacjent z podejrzeniem AFD

hnk—-

Ple¢ —  lenska
?

Meska
v

Aktywno$¢ enzymatyczna

I

Prawidiowa

e Zmnigjszona

,—=  tagodny wariant

\—— Prawidlowe —

v

AFD mafo prawdopodobna

l

Objawy ostrzegawcze AFD?

Analiza genetyczna genu GLA®

l

VUS

l

CMRe Lizo-Gb3? Biopsja®

l

Wyniki

Mate podejrzenie

l

Jezeli wykonuije sig badanie genetyczne,
uwzgledni¢ gen GLA w panelu
diagnostycznym w kierunku HCM

Wariant P/LP —

*— Nieprawidowe ——

v

Rozpoznanie AFD

Rycina 20. Algorytm diagnostyczny choroby Andersona-Fabry'ego

2Patrz tab. 23; PAnaliza genetyczna musi obejmowac ocene mozliwych duzych delecji lub zmiennosci liczby kopii, do czego nie nadaje sie me-
toda Sangera; Stwierdzenie zwiekszonego stezenia Gb3 w osoczu i/lub moczu badz zwiekszonego stezenia lizo-Gb3 i jej analogéw w osoczu
podczas oceny mezczyzn i kobiet z VUS oraz prawidtowej (u kobiet) lub zmniejszonej aktywnosci a-Gal A dostarcza dodatkowych informa-

¢ji diagnostycznych, ale rola biomarkeréw u takich pacjentéw wcigz wymaga walidacji; “Mate wartosci natywnego sygnatu na obrazach
T1-zaleznych umacniaja lub stwarzaja podejrzenie AFD. Prawidtowe wartosci natywnego sygnatu na obrazach T1-zaleznych nie wykluczaja
AFD, poniewaz sg rzadko obserwowane u nieleczonych pacjentéw z niewielkim LVH (najczesciej kobiet), lub tez w zaawansowanej chorobie
z powodu pseudonormalizacji; ®Zaleca sie biopsje endomiokardialna, ale moze zosta¢ wykonana réwniez biopsja innych zajetych narzadoéw,
takich jak nerki i skdra. Materiat biopsyjny powinien by¢ oceniany przez doswiadczonych patologéw, a ocena powinna zawsze obejmowac
badanie w mikroskopii elektronowej w celu wykrycia ciat lamelarnych i wtretéw wewnatrzkomoérkowych. Nalezy zauwazy¢, ze niektore leki
moga wywotywac fosfolipidoze z wewnatrzkomorkowym gromadzeniem sie fosfolipidéw w réznych narzadach, ktére moze imitowac ciata

lamelarne w mikroskopii elektronowej [982, 983]

Skréty: a-Gal A, alfa-galaktozydaza A; AFD, choroba Andersona-Fabry’ego; CMR, rezonans magnetyczny serca; Gb3, globotriaozyloceramid;
HCM, kardiomiopatia przerostowa; LVH, przerost lewej komory; lizo-Gb3, globotriaozylosfingozyna; P/LP, patogennny/prawdopodobnie

patogenny; VUS, wariant o niepewnej istotnosci

aby zidentyfikowac potencjalnie czynniki ryzyka nagtego
zgonu [1049]. SCD wystepuje u prawie 10% pacjentéw
z glikogenoza zwigzana z mutacjami genu PRKAG2, gtéwnie
w nastepstwie zaawansowanego bloku AV, tachyarytmii
nadkomorowej degenerujacej do VF, badz tez masywnego
przerostu [1044, 1053, 1054].

7.6.4.4. Postepowanie

U pacjentéw z GSD typu lla zaleca sie ERT [269, 274, 275,
1055, 1056]. Dotychczas nie ma zarejestrowanego etio-
logicznego leczenia glikogenozy zwigzanej z mutacjami
genu PRKAG2 i choroby Danona. Leczenie niewydolnosci
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serca, leczenie antyarytmiczne i wskazania do implantacji
urzadzen omoéwiono w rozdziale 6.10.

7.7. Amyloidoza

Przedstawienie szczegétowych zalecen dotyczacych
oceny i postepowania w amyloidozie serca wykracza poza
zakres niniejszego opracowania. W tym zakresie grupa
robocza odsyta czytelnika do stanowiska Grupy Roboczej
ESC ds. Choréb Mieénia Sercowego i Choréb Osierdzia
(ESC Working Group on Myocardial and Pericardial Dise-
ases) z 2021 roku dotyczacego rozpoznawania i leczenia
amyloidozy serca [375]. W niniejszym rozdziale zwrécono
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jedynie uwage na najwazniejsze kwestie w diagnostyce
i postepowaniu.

7.7.1. Definicja
Amyloidoza serca charakteryzuje sie pozakomérko-
wym odktadaniem nieprawidtowo sfaldowanych biatek
w miesniu sercowym komor, a jej patognomoniczna
histologicznag wtasciwoscia jest dwéjtomnos¢ z zielonym
zabarwieniem amyloidu podczas ogladania go w $wietle
spolaryzowanym po zabarwieniu czerwienig Kongo [375].
Mimo iz dawniej sadzono, ze jest to rzadka choroba,
dane uzyskane w ciggu ostatniego dziesieciolecia wskazu-
ja, ze amyloidoza serca jest niedoceniana jako przyczyna
czestych choréb serca lub zespotéw klinicznych, takich jak
HFpEF, stenoza aortalna lub niewyjasniony LVH, zwtaszcza
u 0s6b w podesztym wieku [1057-1059]. Mimo iz opisano
dziewiec¢ réznych typéw amyloidozy serca, wiekszos¢
przypadkéw stanowi amyloidoza taricuchéw lekkich
(AL, monoclonal immunoglobulin light chain amyloidosis),
z wiéknami amyloidu z monoklonalnych tafcuchéow
lekkich immunoglobulin, lub ATTR, albo w postaci dzie-
dzicznej (ATTRy, hereditary transthyretin amyloidosis), albo
nabytej (ATTRwt) [375]. Posta¢ ATTRwt, ktéra jest zwigzana
za starzeniem sig, uwaza sie obecnie za najczestsza postac
amyloidozy serca na $wiecie.

7.7.2. Rozpoznanie, ocena kliniczna i diagnostyka
réznicowa

Amyloidoze serca nalezy podejrzewac u pacjentéw ze
zwiekszong gruboscia sciany LV w sytuacji wystepowania
sercowych lub pozasercowych objawéw ostrzegawczych
i/lub w szczegdlnych sytuacjach klinicznych, ktére wy-
mieniono na rycinie 21, zwtaszcza u pacjentéw w wieku
>65 lat [375].

Amyloidoze serca mozna rozpoznawac na podstawie
zaréwno inwazyjnych, jak i nieinwazyjnych kryteriow
diagnostycznych [375]. Inwazyjne kryteria diagnostyczne
odnoszg sie do wszystkich postaci amyloidozy serca, nato-
miast kryteria nieinwazyjne zaakceptowano tylko dla ATTR.
Kryteria inwazyjne obejmuja wykazanie wiékien amyloidu
w tkankach serca lub alternatywnie wykazanie ztogéw
amyloidu w biopsji pozasercowej w potgczeniu z charakte-
rystycznymi cechami amyloidozy serca w echokardiografii
lub CMR [375]. Kryteria nieinwazyjne obejmuja typowe
objawy w echokardiografii/CMR w potaczeniu z wychwy-
tem radioznacznika stopnia 2 lub 3 w miesniu sercowym
w scyntygrafii planarneji/lub metoda tomografii emisyjnej
pojedynczych fotonéw (SPECT, single-photon emission com-
puted tomography) z uzyciem pirofosforanu (PYP, pyropho-
sphate), kwasu 3,3-difosfono-1,2-propanodikarboksylowe-
go (DPD, 3,3-diphosphono-1,2-propanodicarboxylic acid) lub
difosfonianu hydroksymetylenu (HMDP, hydroxymethylene
diphosphonate) znakowanego technetem-99m oraz wyklu-
czeniu dyskrazji klonalnej na podstawie wszystkich naste-
pujacych badan: oznaczenie wolnych tancuchéw lekkich
w surowicy oraz elektroforeza biatek surowicy i moczu zim-

munofiksacjq [168]. Nalezy rozwazy¢ scyntygrafie metodg
SPECT w celu zmniejszenia liczby btednie sklasyfikowanych
przypadkdéw [1060]. Fatszywie ujemne wyniki scyntygrafii
moga zdarzac sie rzadko w przypadku pewnych genoty-
péw ATTRv, natomiast wyniki fatszywie dodatnie moga
wynika¢ z amyloidozy AL, niedawnego zawatu serca lub
dtugotrwatego stosowania chlorochiny [370]. W zwiazku
ztym scyntygrafia planarnai metoda SPECT w potaczeniu
z oceng biatka monoklonalnego, a nastepnie CMR i/lub
biopsja serca/pozasercowa, jezeli potrzebna, umozliwia
wiasciwe rozpoznanie u pacjentdéw z sugestywnymi ob-
jawami podmiotowymi/przedmiotowymi, jak opisano na
rycinie 22 [375]. Scyntygrafia z uzyciem DPD/PYP/HMDP nie
pozwala jednak na rozréznienie miedzy ATTR typu dzikiego
a postacia dziedziczng (zmutowang), a wiec konieczne
sg badania genetyczne genu TTR. Nalezy zauwazy¢, ze
badanie genu TTR jest zalecane u wszystkich pacjentéw
z kardiomiopatig w przebiegu ATTR (ATTR-CM, transthy-
retin amyloid cardiomyopathy) niezaleznie od ich wieku,
poniewaz u 5% pacjentéw z ATTR-CM w wieku =70 lat
(i 10% kobiet) wystepuje ATTRv [375, 1061].

7.7.3. Przebieg kliniczny i stratyfikacja ryzyka

Bez leczenia amyloidoza serca jest postepujaca chorobg
ze ztym rokowaniem. Amyloidoza serca typu AL wiagze sie
szybsza progresja niewydolnosci serca i gorszym rokowa-
niem niz ATTR [1058, 1062, 1063]. Na szczescie rokowanie
w amyloidozie AL poprawito sie istotnie wraz wprowadze-
niem bardzo skutecznych metod leczenia, ktére pozwalaja
na znaczne zmniejszenie wytwarzania kardiotoksycznych
farncuchéw lekkich [1064]. Rokowanie w ATTR zalezny od
wariantu genetycznego, stopnia zajecia serca i fenotypu
neurologicznego [1065-1068]. Opracowano kilka multi-
parametrycznych systeméw klasyfikacji amyloidozy serca
opartych na biomarkerach, zaréwno dla amyloidozy AL
[1069, 1070], jak i ATTR [1066-1068] (patrz Uzupetniajace
dane dostepne w internecie, tab. S5).

7.7.4. Postepowanie

Postepowanie w amyloidozie serca obejmuje leczenie
i prewencje powikfan, a takze powstrzymanie lub opéz-
nienie odktadania sie amyloidu poprzez swoiste leczenie
[375, 1071]. Nie ma danych naukowych przemawiajacych
za stosowaniem standardowego leczenia niewydolnosci
serca, ktdre czesto nie jest dobrze tolerowane, poza diu-
retykami (patrz rozdz. 6.10.2) [1072, 1073].

Historia naturalna amyloidozy serca obejmuje zajecie
ukfadu bodzcoprzewodzacego serca, z objawowa brady-
kardig i zaawansowanym blokiem AV [375, 1074, 1075].
Kliniczny prég decyzyjny do ustalania wskazan do wszcze-
pienia stymulatora powinien by¢ niski, poniewaz choroba
bedzie ulegad progresji, a wszczepienie urzadzenia umoz-
liwi odpowiednia odpowiedz czestosci rytmu serca na
wysitek oraz pozwoli na odpowiednie dostosowanie dawek
lekéw [375, 1074]. Rola ICD w prewencji SCD w amyloidozie
serca nie zostata dobrze poznana, ale dostepne dane nie
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Rycina 21. Przesiewowa ocena w kierunku amyloidozy serca
Skroty: ATTR, amyloidoza transtyretynowa; AV, przedsionkowo-komorowy; EKG, elektrokardiogram; ECV, objetos¢ pozakomérkowa;

LGE, pézne wzmocnienie po podaniu gadolinu; MGUS, gammapatia monoklonalna o nieokreslonym znaczeniu

przemawiajg za stosowaniem tych urzadzen w prewencji
pierwotnej [1076, 1077].

7.7.4.1. Swoiste leczenie

Leczenie amyloidozy serca typu AL opiera sie na leczeniu
podstawowego problemu hematologicznego za pomoca
chemioterapii lub przeszczepienia autologicznych komé-
rek macierzystych [1064].

Podstawa leczenia ATTR-CA jest stabilizacja transtyre-
tyny i zmniejszenie jest wytwarzania. Tafamidis zmniejszat
umieralnos¢ ogdlng i czestos¢ hospitalizacji z przyczyn
sercowo-naczyniowych w ATTR, a najwiekszy efekt uzyska-
no u pacjentéw w | i Il klasie czynnosciowej wedtug NYHA
[1078]. Prowadzone sa dalsze badania z innymi lekami
stabilizujgcymi i innymi czasteczkami, ktére zmniejszajg
wytwarzanie TTR [1078a].
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Rycina 22. Rozpoznanie amyloidozy serca

Skréty: AL, amyloidoza taricuchéw lekkich; ATTR, amyloidoza transtyretynowa; ATTRv, amyloidoza transtyretynowa spowodowana wariantem
genu TTR (dziedziczna); ATTRwt, amyloidoza transtyretynowa typu dzikiego; CMR, rezonans magnetyczny serca; DPD, kwas 3,3-difosfono-1,-
2-propanodikarboksylowy; EKG, elektrokardiogram; HMDP, difosfonian hydroksymetylenu; PYP, pirofosforan; TTR, transtyretyna

8.INNE ZALECENIA
8.1. Sport

8.1.1. Sercowo-naczyniowe korzysci z wysitku
fizycznego

Regularna aktywnosc fizyczna i systematyczne ¢wiczenia
przynosza rézne korzysci dotyczace uktadu krazenia,
aspektéw psychologicznych i QoL. Poprzez ograniczanie
czynnikéw ryzyka miazdzycy, takich jak otytos¢iopornosé¢
na insuline [1079], nadcisnienie tetnicze [1080] i hiperlipi-
demia [1081], systematyczna aktywnos¢ fizyczna wiaze
sie ze zmniejszeniem ryzyka niepomysinego incydentu
zwigzanego z CAD u 0s6b w $rednim i starszym wieku
nawet 0 50% [1082, 1083]. Osoby, ktére ¢wicza regularnie,
7yja o 5-7 lat dtuzej niz osoby prowadzace siedzacy tryb

zycia [1084] i majg mniejsze ryzyko incydentéw naczy-
niowo-mézgowych [1085] oraz pewnych nowotworéw
ztosliwych [1085-10871]. Te korzysci, ktére mozna uzyskac
w pdzniejszym okresie zycia, dotycza rowniez osdb z jawna
choroba uktadu krazenia. Definicje ré6znych pozioméw
intensywnosci wysitku fizycznego zamieszczono w Uzu-
petniajacych danych dostepnych w internecie, w tabeli S6.

8.1.2. Nagly zgon zwigzany z wysitkiem fizycznym

i historyczne zalecenia dotyczace wysitku

u pacjentow z kardiomiopatia

Intensywny wysitek moze wyzwala¢ zawat serca i Smier-
telne zaburzenia rytmu u 0s6b z chorobg uktadu krazenia
[1088-1091]. Wysitek natozony na patologiczny substrat
choroby moze wywotywac zatrzymanie krazenia poprzez
dziatanie mechanicznych sit $cinajacych w obrebie tetnic
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wiencowych, wptyw duzego stezenia krazacych katecho-
lamin, zwiekszone obcigzenie serca, wzrost gtebokiej tem-
peratury ciata, przesuniecia elektrolitowe oraz zaburzenia
réwnowagi kwasowo-zasadowe;j.

Kardiomiopatie sa gtéwna przyczyna SCD zwigzanego
z wysitkiem wsréd mtodych oséb w $wiecie zachodnim
[40, 1092-1095]. Wykazany zwigzek miedzy wysitkiem
fizycznym a SCD w kardiomiopatiach, a takze stwier-
dzenie, ze w niektérych fenotypach kardiomiopatii
wysitek moze przyspiesza¢ progresje podstawowego
procesu chorobowego kardiomiopatii, byty historycznie
przyczyna restrykcyjnych zalecen dotyczacych wysitku
fizycznego u wszystkich pacjentéw niezaleznie od pa-
tologii, ciezkosci choroby, objawéw, ogdlnego profilu
ryzyka lub wczesniejszych interwencji terapeutycznych,
wigcznie zimplantacjg ICD [1096-1098]. W rezultacie oso-
by z kardiomiopatia czesto ograniczaja sie do relatywnie
siedzacego tryb zycia w obawie przed potencjalnym SCD,
co nasila u nich czynniki ryzyka CAD o etiologii miaz-
dzycowej, ktéra z kolei wiaze sie z gorszym rokowaniem
[1099-1102, 1096, 1097].

8.1.3. Zalecenia dotyczace wysitku fizycznego

w kardiomiopatii przerostowej

Najnowsze dane przedkliniczne [1103] i kliniczne wskazu-
ja, ze umiarkowany wysitek fizyczny moze by¢ korzystny
i bezpieczny u pacjentéw z HCM [1098-1102]. Informacje na
temat bezpiecznej dawki intensywnego wysitku sa wciaz
ograniczone, ale niejednorodna morfologia i patofizjologia
HCM oznacza, ze niektére osoby sg zdolne do wykonywa-
nia intensywnych wysitkéw, w tym uprawiania wyczyno-
wych sportéw o duzej intensywnosci [760]. U wiekszosci
sportowcéw zdolnych do intensywnego wysitku stwierdza
sie jedynie niewielki przerost LV, prawidtowe]j wielkosci
lub powiekszong LV, prawidtowg czynnos¢ rozkurczowg
oraz brak cech LVOTO [1104, 1105]. Obecnie dostepne
dane wskazujg, ze wykonywanie intensywnych wysitkéw
i wyczynowe uprawianie sportu mozna rozwazaé w wy-
branej grupie przede wszystkim dorostych pacjentéw
zniewielkimi zmianami morfologicznymii charakterystyka
matego ryzyka [1106-1108]. Badania, w ktérych oceniano
wptyw intensywnego wysitku fizycznego lub sportu wy-
czynowego o umiarkowanej do duzej intensywnosci na
historie naturalng HCM, nie zostaty jednak zaprojektowane
lub nie miaty odpowiedniej mocy statystycznej do oceny
tej kwestii i mozliwy jest btagd doboru pacjentéw. Mimo
to, biorac pod uwage pojawiajace sie dane naukowe,
grupa robocza zgodzita sie zajg¢ stosunkowo liberalne
stanowisko i uzna¢, ze po dokonaniu odpowiedniej selekcji
niektére osoby z charakterystyka matego ryzyka moga
wykonywa¢ wysitki o duzej intensywnosci i wyczynowo
uprawiac sport, po dokonaniu wszechstronnej oceny przez
eksperta i przedyskutowaniu tych kwestii z pacjentem,
w tym podkresleniu nieprzewidywalnego charakteru SCD
zwigzanego z wysitkiem fizycznym w HCM. Nie zaleca sie
uprawiania dyscyplin sportu, w ktérych omdlenie moze

by¢ przyczyna wypadku prowadzacego do Smiertelnego
urazu lub zagrozenia dla innych.

Osoby z genotypem choroby, ale bez jej fenotypu
moga uprawiaé wszystkie sporty wyczynowe, ale zaleca
sie coroczna kontrole w celu oceny rozwoju fenotypowych
cech choroby [1109].

8.1.4. Zalecenia dotyczace wysitku fizycznego

w arytmogennej kardiomiopatii prawej komory
Arytmogenna kardiomiopatia prawej komory jest uznana
przyczyng SCD zwigzanego z wysitkiem u mtodych bez-
objawowych oséb [40, 890]. Postuluje sie, ze wynika to
z rozciggniecia komory prowadzacego do oddzielenia sie
miocytdw, a nastepnie zapalenia i zastepowania miesnia
sercowego komory przez tkanke wtdknisto-ttuszczowa.
Smiertelne zaburzenia rytmu moga wystepowac w prze-
biegu procesu zapalnego lub z powodu obecnosci blizny
w miesniu sercowym. Dostepne dane wskazujg ponadto,
ze wysitek o duzej intensywnosci wiaze sie z przyspiesze-
niem rozwoju fenotypu choroby u oséb z ARVC, wiacznie
z osobami z genotypem choroby, ale bez jej fenotypu,
azwlaszcza u 0séb zwariantami genu PKP2[181, 1110-1114].
Co wiecej, wykazano, ze ograniczenie wysitkow fizycznych
poprawia kliniczne wyniki leczenia u pacjentéw z ARVC [40,
1111, 1115-1117]. Na podstawie tych danych grupa robocza
opowiada sie przeciwko wykonywaniu intensywnych wy-
sitkow fizycznych lub wyczynowemu uprawianiu sportu
przez osoby z ARVC, co nalezy uwzgledni¢ podczas pro-
cesu wspdlnego podejmowania decyzji. Dane dotyczace
wptywu wysitku u 0s6b z genotypem choroby, ale bez jej
fenotypu, sa bardziej ograniczone. W tych przypadkach
grupa robocza zaleca ostrozne podejscie, kiedy omawia
sie wyczynowe uprawianie sportu w ramach procesu
wspdlnego podejmowania decyzji. Aktywnos¢ fizyczna
o niewielkiej do umiarkowanej intensywnosci przez czas
do 150 minut tygodniowo uwaza sie za bezpieczng i zaleca
sie jg u 0séb bez fenotypu choroby, ktére sg zdolne do
takiej aktywnosci [1118].

8.1.5. Zalecenia dotyczace wysitku

fizycznego w kardiomiopatii rozstrzeniowej

i nierozstrzeniowej kardiomiopatii lewej komory
Uzyskano dane naukowe, ze umiarkowany wysitek fizyczny
u optymalnie leczonych pacjentéw z DCM poprawia wy-
dolnosc¢ fizyczng, czynnosé komory i QoL [1119], natomiast
intensywny wysitek fizyczny i wyczynowe uprawianie spor-
tu moga wyzwala¢ $miertelne zaburzenia rytmu réwniez
w DCM i NDLVC [1093, 1120-1122].

Ogolnie rzecz biorac, objawowe osoby z DCM i NDLVC
powinny powstrzymywac sie od uprawiania wiekszosci
sportow wyczynowych i rekreacyjnych, a takze rekre-
acyjnej aktywnosci fizycznej zwigzanej z wysitkami
o umiarkowanej lub duzej intensywnosci. Wybrana grupa
bezobjawowych oséb z DCM i NDLVC, u ktérych stwier-
dza sie jedynie niewielkie upos$ledzenie czynnosci LV bez
zaburzen rytmu serca wywotywanych przez wysitek ani
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Tabela zalecen 31 — Zalecenia dotyczace wysitku fizycznego u pacjentéw z kardiomiopatia

Zalecenia Klasa® | Poziom®
Wszystkie kardiomiopatie
U wszystkich oséb z kardiomiopatia, ktére sg do tego zdolne, zaleca sie systematyczne wysitki fizyczne o matej lub | c
umiarkowanej intensywnosci
U wszystkich pacjentéw z kardiomiopatia zaleca sie zindywidualizowang ocene ryzyka w celu sformutowania zalecen .
dotyczacych wysitku fizycznego
HCM
Nalezy rozwazy¢ zgode na wysitki fizyczne o duzej intensywnosci i wyczynowe uprawianie sportu u oséb z genoty- lia c
pem, ale bez fenotypu choroby, ktére zycza sobie takiej aktywnosci [1124]
Mozna rozwazy¢ zgode na wysitki fizyczne o duzej intensywnosci i wyczynowe uprawianie sportu u bezobjawowych
0séb z grupy matego ryzykac z morfologicznie niewielkg HCM, u ktérych nie ma spoczynkowego ani dajacego sie b B

wywotac zawezania drogi odptywu lewej komory ani wywotywanej przez wysitek ztozonej arytmii komorowej [1107,

1113, 1125, 1126]

Wysitkow fizycznych o duzej intensywnosci, w tym wyczynowego uprawiania sportu, nie zaleca sie u 0séb z grupy
duzego ryzyka oraz u oséb z zawezaniem drogi odptywu lewej komory lub wywotywang przez wysitek ztozona

arytmig komorowa

W rodzinach z ARVC mozna rozwazy¢ unikanie wysitkdw fizycznych o duzej intensywnosci, w tym wyczynowego

IIb C

uprawiania sportu, u oséb z genotypem, ale bez fenotypu choroby [1111, 1116, 1117]

U os6b z ARVC nie zaleca sie wysitkow fizycznych o umiarkowanej i/lub duzej intensywnosci, w tym wyczynowego

uprawiania sportu [181, 1111-1114]

Nalezy rozwazy¢ zgode na wysitki fizyczne o umiarkowanej i duzej intensywnosci u 0séb z genotypem, ale bez fenoty-

pu choroby (z wyjatkiem patogennych wariantéw gendw LMNA i TMEM43), ktére zycza sobie takiej aktywnosci [1123]

Mozna rozwazy¢ zgode na wysitki fizyczne o duzej intensywnosci i wyczynowe uprawianie sportu w wybranej grupie

bezobjawowych i optymalnie leczonych oséb z frakcjg wyrzutowa lewej komory >50%, u ktérych nie ma wywotywa- Ilb C

nej przez wysitek ztozonej arytmii komorowej

Mozna rozwazy¢ zgode na wysitki fizyczne o umiarkowanej intensywnosci w wybranej grupie bezobjawowych i opty-

malnie leczonych oséb z frakcja wyrzutowa lewej komory 40-49%, u ktérych nie ma wywotywanej przez wysitek Ilb @

ztozonej arytmii komorowej

Wysitkdw fizycznych o duzej intensywnosci, w tym wyczynowego uprawiania sportu, nie zaleca sie u 0séb obja-

wowych, z frakcjg wyrzutowa lewej komory <40%, z wywotywang przez wysitek ztozong arytmia komorowa lub C

patogennymi wariantami genéw LMNA lub TMEMA43

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych; “Patrz ocena ryzyka w HCM w rozdziale 7.1.5
Skroty: ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa; HCM, kardiomiopatia przerostowa; LMNA, lamina A/C; NDLVC, nierozstrze-

niowa kardiomiopatia lewej komory; TMEM43, biatko przezbtonowe 43

istotnego wtdknienia miesnia sercowego, moze uprawiac
wiekszos¢ sportéw wyczynowych.

Mimo iz historia naturalna wiekszosci patogennych
wariantéw mogacych wywotywa¢ DCM i NDLVC jest
nieznana, mozna uznac za rozsadne zezwolenie na wyko-
nywanie intensywnych wysitkéw fizycznych i wyczynowe
uprawianie sportu przez wiekszos$¢ oséb z patogennymi
wariantami, u ktérych nie stwierdza sie jawnych cech
DCM lub NDLVC. Na szczegdlng uwage zastuguja jednak
osoby z patogennymi wariantami genéw zwigzanych ze
zwiekszonym ryzykiem zagrazajacych zyciu zaburzen
rytmu serca, takich jak warianty genéw laminy A/C [181,
1123] lub TMEM43, dla ktérych dostepnych jest coraz wiecej
danych, ze wysitek moze wywiera¢ niekorzystny wptyw
na czynnosc serca i ryzyko potencjalnie smiertelnych za-
burzen rytmu. Wptyw intensywnego wysitku fizycznego
u pacjentéw z patogennymi wariantami innych gendéw

duzego ryzyka, takich jak warianty genu filaminy C [1112]
u 0séb wykazujacych fenotyp DCM lub NDLVC, nie zostat
w petni poznany, ale ekstrapolacja dostepnych danych
na temat wptywu wysitku fizycznego na pewne fenotypy
ARVC i DCM nakazuje ostrozne podejscie.

8.2. Kwestie zwiqzane z prokreacjq

Cigza i okres poporodowy sg okresami zwiekszonego
ryzyka powiktan sercowo-naczyniowych u kobiet z kardio-
miopatia [1127-1130]. Kardiomiopatia moze réwniez zostac
po raz pierwszy rozpoznana podczas cigzy lub wystapic
podczas cigzy lub po niej jako PPCM [1131].

Do oceny ryzyka zwigzanego z cigza u pacjentki z kar-
diomiopatig wykorzystuje sie zmodyfikowana klasyfikacje
Swiatowej Organizacji Zdrowia (mWHO, Modified World
Health Organization — classification) [1130]. Cigza jest prze-
ciwwskazana u pacjentek w IV klasie wedtug mWHO, w tym
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u pacjentek z EF <30% lub w llI-IV klasie czynnosciowej
wedtug NYHA lub po wczesniejszej PPCM z utrzymujacym
sie uposledzeniem czynnosci LV.

8.2.1. Antykoncepcja, zaptodnienie in vitro
i leczenie hormonalne
Poradnictwo dotyczace bezpieczneji skutecznej antykon-
cepdji jest wskazane u wszystkich kobiet w wieku prokre-
acyjnym. Srodki antykoncepcyjne zawierajace etinyloestra-
diol wiazg sie z najwiekszym ryzykiem zakrzepicy [1132]
i nie zaleca sie ich u kobiet z duzym ryzykiem incydentéw
zakrzepowo-zatorowych. Alternatywnym rozwigzaniem
s srodki antykoncepcyjne zawierajace tylko progestagen,
poniewaz wywieraja one niewielki lub zaden wptyw na
czynniki krzepniecia, cisnienie tetnicze i stezenie lipidéw.
Dtugodziatajgca odwracalna antykoncepcja za pomoca im-
plantéw lub wktadek wewnatrzmacicznych zawierajacych
lewonorgestrel jest najbezpieczniejszym i najskuteczniej-
szym sposobem antykoncepcji, ktéry wywiera niewiele
dziatan ubocznych wptywajacych na kardiomiopatie.
Prokreacja wspomagana medycznie stwarza dodat-
kowe zagrozenia poza tymi, ktére wynikaja z samej cigzy;
superowulacja dziata prozakrzepowo i moze by¢ powiktana
zespotem hiperstymuladji jajnikdw, zznacznymi przesunie-
ciami ptynowymiijeszcze wiekszym ryzykiem zakrzepicy.
Nalezy wiec starannie rozwazac stymulacje hormonalng
u kobiet zchoroba w lll klasie wedtug mWHO (VT lub HCM)
lub otrzymujacych leczenie przeciwkrzepliwe.

8.2.2. Postepowanie w cigzy

8.2.2.1. Przed ciqzq
U pacjentek zrozpoznana kardiomiopatia lub zagrozonych
rozwojem kardiomiopatii wskazane jest poradnictwo
przed cigza, prowadzone przez multidyscyplinarny zespét:
kardiogrupe ds. postepowania w ciazy (pregnancy heart
team). Indywidualne ryzyko zwigzane z cigza u danej ko-
biety powinno zostac przedyskutowane z uwzglednieniem
klasyfikacji mMWHO, a ponadto nalezy omowic ryzyko prze-
niesienia choroby na potomstwo oraz sposoby zmniejsza-
nia miedzypokoleniowego ryzyka przeniesienia choroby.
Ocena w celu oszacowania indywidualnego ryzyka
powinna obejmowac co najmniej EKG, echokardiografie
i probe wysitkowa. Nalezy przedyskutowac z kobieta
kilka kwestii, w tym odlegte rokowanie, farmakoterapie,
oszacowane ryzyko i wyniki leczenia u matki, a takze plany
dotyczace opieki podczas cigzy i rozwigzania cigzy.

8.2.2.2.Cigza

U kobiet w -1, 111§ IV klasie wedtug mWHO (w tym kobiet
zHCM, VT oraz EF <35%) opieka podczas cigzy i w okresie
rozwigzania cigzy powinna by¢ sprawowana w specjali-
stycznym osrodku przez multidyscyplinarny zespét: kardio-
grupe ds. postepowania w ciagzy, obejmujaca kardiologéw
wyspecjalizowanych w leczeniu kardiomiopatii i zaburzen

rytmu serca, potoznikdw oraz anestezjologéw. W zalez-
nosci od indywidualnego przypadku wskazany moze by¢
udziatinnych specjalistéw (genetyk, kardio-torakochirurg,
kardiolog dzieciecy, specjalista medycyny ptodu, neona-
tolog itd.). Nalezy zaplanowa¢ postepowanie w okresie
rozwigzania ciagzy, obejmujace szczegéty indukgji porodu,
postepowanie w momencie porodu i urodzenia dziecka
oraz nadzér w okresie poporodowym.

8.2.2.3. Moment i sposdb rozwiqzania ciqzy

Moment i sposéb rozwiazania cigzy powinny by¢ indywi-
dualizowane w zaleznosci od typu kardiomiopatii, czyn-
nosci komér, klasy czynnosciowej wedtug NYHA, ryzyka
zaburzen rytmu serca i ryzyka zakrzepowo-zatorowego.
Poréd drogami natury wiagze sie z mniejszg utratg krwi
i mniejszym ryzykiem zakazenia, zakrzepicy zylnej i zatoro-
wosci niz ciecie cesarskie i nalezy go doradzac u wiekszosci
kobiet. Ciecie cesarskie nalezy rozwazac ze wskazan potoz-
niczych, u pacjentek z ciezkim zawezaniem drogi odptywu,
w przypadkach ciezkiej ostrej/niepoddajacej sie leczeniu
niewydolnosci serca, w przypadkach duzego ryzyka
arytmii zagrazajacej zyciu, a takze u pacjentek, u ktérych
pordd rozpoczat sie w trakcie leczenia doustnym lekiem
przeciwkrzepliwym [1130]. Podczas porodu u pacjentek
z kardiomiopatia nalezy prowadzi¢ indywidualizowane
monitorowanie stanu uktadu krazenia oraz rytmu serca.

8.2.2.4. Po porodzie

Okres poporodowy wiaze sie z istotnymi zmianami he-
modynamicznymi i przesunieciami ptynowymi, zwtaszcza
w ciggu pierwszych 24-48 godzin po porodzie, co moze
wywotac niewydolnos¢ serca. U pacjentek z grupy ryzyka
monitorowanie hemodynamiczne powinno wiec by¢ kon-
tynuowane przez co najmniej 24-48 godzin. Wigkszos¢
lekow przechodzi do pokarmu, a zatem moze powodo-
wag, ze karmienie piersig bedzie przeciwwskazane (patrz
rozdz. 8.2.2.5).

8.2.2.5. Farmakoterapia: aspekty ogdine

Farmakoterapia u ciezarnych kobiet powinna by¢ taka
sama jak u pacjentek niebedacych w ciazy, ale z unika-
niem lekéw przeciwwskazanych w ciazy, takich jak ACEI,
ARB i inhibitory reniny [1130]. Z najwiekszym ryzykiem
teratogennosci wigze sie pierwszy trymestr. Zaleca
sie, aby farmakoterapie podczas cigzy rozpoczynac jak
najpdzniej i w najmniejszych skutecznych dawkach.
Ekspozycja na leki w pdzniejszym okresie cigzy moze
wigzac sie z niekorzystnym wptywem na wzrost i rozwdj
ptodu. Zaleca sie, aby sprawdza¢ informacje na temat
bezpieczenstwa leku, zanim rozpocznie sie podawanie
nowego leku w cigzy; patrz tab. 7 w wytycznych ESC
z 2018 roku dotyczacych postepowania w chorobach
uktadu krazenia podczas ciazy [1130]. Na podstawie tej
listy leki antyarytmiczne [i niektére inne — przyp. ttum.]
mozna podsumowac nastepujaco:
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e Dobrze tolerowane: sotalol, werapamil podawany do-
ustnie.

e  Mimo iz w kazdym przypadku nalezy oceniac¢ korzysci
i ryzyko, podawanie nastepujacych lekéw mozna kon-
tynuowad, jezeli wystepuje jednoznaczne wskazanie
doich stosowania podczas cigzy: bisoprolol, karwedilol,
digoksyna, diltiazem (mozliwe dziatanie teratogenne),
dizopiramid (skurcze macicy), flekainid, lidokaina, me-
toprolol, nadolol, propranolol, werapamil, chinidyna.

e Niewystarczajace dane: iwabradyna, meksyletyna,
propafenon, wernakalant.

e Przeciwwskazane: amiodaron, atenolol, dronedaron,
ACEI, ARB, inhibitory reniny i spironolakton [1130].
Wczesniejsze leczenie beta-adrenolitykiem w kar-

diomiopatiach nalezy kontynuowaé podczas ciazy, scisle

monitorujac wzrost ptodu. Po rozwigzaniu cigzy zaleca sie
monitorowanie rytmu serca u dziecka przez 48 godzin.

Stosowanie beta-adrenolitykéw i lekéw przeciwkrzepli-

wych podczas cigzy opisano w wytycznych ESCz 2018 roku

dotyczacych postepowania w chorobach uktadu krazenia

podczas cigzy [1130].

Stosowanie antagonistéw witaminy K w pierwszym
trymestrze wigze sie z embriopatig (wady koniczyn, hi-
poplazja nosa) w 0,6%-10% przypadkéw [1133, 1134]. Dla
odmiany heparyna niefrakcjonowana (UFH, unfractionated
heparin) i heparyny drobnoczasteczkowe (LMWH, low-mo-
lecular-weight heparin) nie przechodza przeztozysko, a wiec
zastapienie VKA przez UFH lub LMWH poczawszy od 6.do
12.tygodnia cigzy prawie eliminuje ryzyko embriopatii. To
ryzyko zalezy réwniez od dawki (0,45%-0,9% w przypadku
stosowania matej dawki warfaryny). Poréd drogami natury
u matki otrzymujacej VKA jest przeciwwskazany ze wzgle-
du naryzyko krwawienia wewnatrzczaszkowego u ptodu.
Powiktania krwotoczne u matki wystepuja podczas kaz-
dego rodzaju leczenia przeciwkrzepliwego, ale czestos¢
ich wystepowania jest przez cata cigze mniejsza podczas
stosowania VKA niz LMWH/UFH [1130].

Stosowanie VKA nalezy kontynuowaé do momentu zaj-
$cia pacjentki w cigze. Kontynuacje stosowania VKA przez
cata cigze nalezy rozwazy¢, jezeli dawka jest mata (patrz
tab. 7 w wytycznych ESCz 2018 roku dotyczacych postepo-
wania w chorobach uktadu krazenia podczas cigzy [1130]).
Docelowe wartosci miedzynarodowego wspétczynnika
znormalizowanego (INR, international normalized ratio) cza-
su protrombinowego nalezy wybra¢ zgodnie z obecnymi
wytycznymi, prowadzac monitorowanie INR co tydzien
lub co 2 tygodnie. U pacjentek, u ktérych jest to mozliwe,
zaleca sie samodzielne monitorowanie INR. Alternatywnie,
w zaleznosci od wskazania, u pacjentek wymagajacych
matej dawki VKA moze rozwazy¢ zamiane VKA na LMWH
poczawszy od 6.do 12. tygodnia cigzy w warunkach $ciste-
go monitorowania. Jezeli wymagana jest wieksza dawka
VKA, nalezy rozwazy¢ przerwanie podawania VKA miedzy
6. a 12. tygodniem ciazy i zastapienie go UFH podawana
dozylnie w indywidualnie dostosowywanej dawce lub
LMWH podawana dwa razy dziennie [podskérnie — przyp.

thumJ], z dostosowaniem dawki w zalezy od aktywnosci
anty-Xa na szczycie dziatania leku (w przypadku LMWH).

W przypadku rozwiazania cigzy przez planowe ciecie
cesarskie u kobiet otrzymujacych leczenie przeciwkrze-
pliwe (z wyjatkiem pacjentek zmechanicznymi protezami
zastawkowymi) wystarczy po prostu przerwac podawanie
terapeutycznych dawek LMWH na 24 godziny przed ope-
racja. Jezeli rozwigzania cigzy trzeba dokona¢ wczesniej,
ocena aktywnosci anty-Xa moze utatwi¢ wyb6r momen-
tu zabiegu.

Niefarmakologiczne metody leczenia antyarytmicznego
podczas cigzy. U pacjentek zduzym ryzykiem komorowych
zaburzen rytmu implantacje ICD i ablacje przezcewnikowa
najlepiej jest rozwazy¢ przed cigza w celu unikniecia im-
plantacji i interwencji podczas cigzy [1135]. Jezeli ICD jest
wskazany podczas cigzy, implantacje nalezy przeprowa-
dzi¢ po uptywie 8 tygodni cigzy, stosujac ochrone przed
promieniowaniem [1136], a wskazanie do wszczepienia
urzadzenia nalezy zestawi¢ z ograniczonym doswiad-
czeniem z takimi zabiegami. U ciezarnych pacjentek,
ktére maja juz wszczepiony ICD, przed rozwigzaniem
Ciazy zaleca sie rutynowy odczyt urzadzenia i odpowied-
nie poradnictwo.

8.2.2.6. Poszczegdline typy kardiomiopatii

Wiekszos¢ kobiet z HCM dobrze toleruje cigze [1137].
Powiktania podczas cigzy wystepujg najczesciej u kobiet
z objawami, zaburzeniami rytmu serca lub uposledzong
czynnoscia LV przed cigza. Gradient cisnienia w LVOT
moze sie nieco zwiekszy¢ podczas cigzy, a duzy gradient
przed cigza wigze sie zwiekszym ryzykiem powiktan [1137].
Kobiety powinny by¢ oceniane w zaleznosci od klasy ry-
zyka wedtug mWHO, co trymestr w przypadku pacjentek
z grupy matego ryzyka (klasa Il) oraz co miesigc lub dwa
w przypadku pacjentek z grupy wiekszego ryzyka (klasa llI).
U pacjentek z AF zaleca sie terapeutyczna antykoagulacje
za pomoca LMWH lub VKA w zaleznosci od stadium cigzy.
Kardiowersje podczas cigzy nalezy rozwazaé w przypadku
Zle tolerowanego przetrwatego AF. Hipowolemia jest Zle
tolerowana. Ciecie cesarskie nalezy rozwazac u pacjentek
z ciezkim LVOTO, w przypadku porodu przedwczesne-
go, ktoéry rozpoczat sie w trakcie stosowania doustnego
leku przeciwkrzepliwego, a takze u pacjentek z ciezka
niewydolnoscia serca [1130]. Znieczulenie nadtwardéw-
kowe i rdzeniowe trzeba stosowac ostroznie, zwtaszcza
w przypadku ciezkiego LVOTO, ze wzgledu na potencjalna
hipowolemie, i nalezy unika¢ znieczulenia rdzeniowego
w postaci pojedynczego wstrzykniecia.

Wydaje sig, ze u pacjentek z ARVC cigza jest tolerowa-
na stosunkowo dobrze, co wykazano w kilku badaniach,
nie stwierdzajac wzrostu umieralnosci ani wyraznego
negatywnego wptywu na dtugoterminowe rokowanie
[1138-1141]. Wczesniejsze wystapienie VT zalicza pacjent-
ke do Il klasy ryzyka wedtug mWHO, co jest wskazaniem
do kontroli w specjalistycznym osrodku, powtarzanej co
miesigc lub dwa.
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Tabela zalecen 32 — Zalecenia dotyczace kwestii zwigzanych z prokreacja u pacjentéw z kardiomiopatia

Zalecenia m Poziom®

U wszystkich kobiet przed cigzg zaleca sie ocene ryzyka i poradnictwo z wykorzystaniem klasyfikacji mWHO do oceny

ryzyka u matki I ¢
U wszystkich kobiet w wieku prokreacyjnym i ich partneréw zaleca sie poradnictwo dotyczace bezpiecznej i skutecz- | c
nej antykoncepdji

U wszystkich mezczyzn i kobiet przed prokreacja zaleca sie poradnictwo dotyczace ryzyka odziedziczenia choroby | C
Poréd drogami natury zaleca sie u wiekszosci kobiet z kardiomiopatiami, chyba ze wystepuja potoznicze wskazania

do ciecia cesarskiego, ciezka niewydolnos¢ serca (EF <30% lub IlI-IV klasa wedfug NYHA) lub ciezkie zawezanie drogi C
odptywu, a takze u kobiet, u ktorych pordd rozpoczat sie w trakcie leczenia doustnym lekiem przeciwkrzepliwym

Zaleca sie, aby przed cigza dokonywac uwaznej analizy lekéw przyjmowanych przez pacjentke pod wzgledem ich

bezpieczenstwa podczas cigzy i dokonywac odpowiednich modyfikacji leczenia w zaleznosci od jego tolerancji pod- C
czas cigzy

U pacjentek z AF zaleca sie terapeutyczng antykoagulacje za pomocg LMWH lub VKA w zaleznosci od stadium cigzy | C
U kobiet z kardiomiopatiami nalezy rozwazy¢ kontynuacje leczenia beta-adrenolitykiem podczas cigzy, ze Scistym lia c
monitorowaniem wzrostu ptodu i stanu noworodka, jezeli korzysci z takiego postepowania przewazajg nad ryzykiem

U pacjentek z kardiomiopatig pofogowa nalezy rozwazy¢ poradnictwo i badania genetyczne lla C

*Klasa zalecen; PPoziom wiarygodnosci danych naukowych

Skréty: AF, migotanie przedsionkéw; EF, frakcja wyrzutowa; LMWH, heparyna drobnoczasteczkowa; mWHO, zmodyfikowana klasyfikacja Swiatowej Organizacji Zdrowia;

NYHA, Nowojorskie Towarzystwo Kardiologiczne; VKA, antagonista witaminy K

Kobiety z DCM sg zagrozone dalszym pogorszeniem
czynnosci LV podczas cigzy. Dostepne dane wskazuja, ze
Cigza moze nie wigzac sie z niekorzystnym dtugotermino-
wym wptywem na progresje choroby lub przezywalnos$¢
bez incydentu u kobiet z patogennymi/prawdopodobnie
patogennymi wariantami genu LMNA [1142]. Wskaznika-
mi predykcyjnymi umieralnosci matczynej sa lll/IV klasa
wedtug NYHA i EF <40%. Do czynnikéw wskazujacych na
bardzo duze ryzyko naleza EF <20%, ciezka niedomykal-
no$¢ mitralna, niewydolno$¢ RV, AF i/lub hipotensja [1143].

8.2.2.7. Kardiomiopatia potogowa

Badania genetyczne u pacjentek z PPCM ujawnity gene-
tyczne podobienstwo miedzy PPCM a DCM. W szczeg6ino-
$ci stwierdzono nadreprezentacje wariantéw skracajacych
gendw TTN, FLNC, BAG3 i DSP, z ktérych najczesciej wyste-
powaty warianty skracajace genu TTN (stwierdzane u okoto
10% pacjentek) [44, 45]. Wyrazano poglad, ze podejscie do
badan genetycznych w PPCM powinno by¢ analogiczne
jak w DCM [45]. Leki stosowane w leczeniu niewydolnosci
serca podczas cigzy wymagajg szczegdélnego rozwazenia,
co omowiono wyzej. W przypadku utrzymujacej sie dys-
funkgji serca farmakoterapie nalezy kontynuowac. Stoso-
wanie bromokryptyny jako swoistego leczenia u pacjentek
zPPCM w pofaczeniu ze standardowym leczeniem niewy-
dolnosci serca przyniosto obiecujace rezultaty w dwéch
prébach klinicznych [1144, 1145]. W ciezkich przypadkach
PPCM z powodzeniem stosowano czasowe MCS, ktore
nalezy rozwazac u pacjentek z niestabilnoscig hemodyna-
miczna pomimo stosowania lekéw inotropowych [1146].
U pacjentek z PPCM prég decyzyjny dla wczesnej implan-
tacji ICD powinien by¢ wyzszy niz w innych stanach ze
wzgledu na duza czestos¢ samoistnej poprawy czynnosci
serca po rozwigzaniu ciazy [1147].

8.3. Zalecenia dotyczqce operacji
niekardiochirurgicznych
Kardiomiopatie wigzg sie zasadniczo ze zwiekszong cze-
stoscig wystepowania niewydolnosci serca i zaburzen
rytmu w okresie okotooperacyjnym, chociaz trzeba bra¢
pod uwage istotng zmiennos¢ fenotypowej ekspresji
kardiomiopatii. Szczegdlna uwage nalezy zwracac na stan
kliniczny, LVEF, przecigzenie objetosciowe i zwiekszone
stezenie peptyddw natriuretycznych. W okresie po operacji
niekardiochirurgicznej (NCS, non-cardiac surgery) moze
nastapi¢ mobilizacja ptynéw podanych podczas operacji,
bedaca przyczyna hiperwolemii i zastoju w ptucach. Ko-
nieczne jest wiec zwracanie szczegélnej uwagi na bilans
ptynéw [1148, 1149]. HCM z zawezaniem drogi odptywu
zastuguje na szczegdlne rozwazenie ze wzgledu na specy-
ficzna patofizjologie tego stanu, co powoduje, ze koniecz-
na jest odpowiednia czujnos$¢ w trakcie operacji, unikanie
czynnikow i lekéw, ktére moga zwieksza¢ LVOTO, a takze
niezwtoczne stosowanie w razie potrzeby farmakoterapii
oraz ptynéw podawanych dozylnie (patrz Uzupetniajace
dane dostepne w internecie, tab. S7) [1150, 1151].

Peptydy natriuretyczne sg ilosciowymi osoczowymi
biomarkerami obecnosci i ciezko$ci hemodynamicznego
obcigzenia serca i jego niewydolnosci, a stwierdzenie
zwiekszonego stezenia NT-proBNP moze utatwiac wykry-
wanie niewydolnosci serca, optymalne monitorowanie
srodoperacyjne oraz rozpoczecie lub optymalizacje le-
czenia niewydolnosci serca po operacji [1152]. Co wiecej,
zwigkszone stezenie NT-proBNP u pacjentéw z kardiomio-
patig jest silnym wskaznikiem predykcyjnym ogdlnego
rokowania [1153-1156].

U pacjentéw majacych krewnego pierwszego stopnia
z genetycznie uwarunkowang kardomiopatia wskazana
jest ocena obejmujgca EKG i echokardiografie w celu wy-
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Tabela zalecen 33 — Zalecenia dotyczace operacji niekardiochirurgicznych u pacjentéw z kardiomiopatia

Zalecenia Klasa® | Poziom®

U wszystkich pacjentéw z kardiomiopatia poddawanych operacji zaleca sie monitorowanie EKG w okresie okotoopera-

. | C
cyjnym
U pacjentéw z kardiomiopatia i podejrzewang lub rozpoznang HF, u ktérych planuje sie NCS zwigzang z posrednim
lub duzym ryzykiem, zaleca sie ponownga ocene czynnosci LV w echokardiografii (w tym ocene LVOTO u pacjentéw 5
z HCM) oraz oznaczenie stezenia NT-proBNP/BNP, chyba ze te badania zostaty niedawno wykonane [1151, 1153-1156,
1158-1165]
Zaleca sie, aby pacjentdw z kardiomiopatia i genotypem duzego ryzyka lub wspétistniejgcymi czynnikami ryzyka powi-
ktan arytmicznych lub HF, badz z ciezkim LVOTO kierowa¢ przed planowa NCS na dodatkowsa specjalistyczng ocene do C
osrodka diagnostyki i leczenia kardiomiopatii
U pacjentéw w wieku <65 lat, ktdrzy maja krewnego pierwszego stopnia z kardiomiopatia, przed NCS zaleca sie c

wykonanie EKG i TTE niezaleznie od wystepowania objawow

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych

Skroty: BNP, peptyd natriuretyczny typu B; EKG, elektrokardiogram; HCM, kardiomiopatia przerostowa; HF, niewydolnos¢ serca; LV, lewa komora; LVOTO, zawezanie drogi
odptywu lewej komory; NCS, operacja niekardiochirurgiczna; NT-proBNP, N-koricowy fragment propeptydu peptydu natriuretycznego typu B; TTE, echokardiografia przez-

klatkowa

kluczenia obecnosci choroby, niezaleznie od wieku (patrz
rozdz. 6.11). Nie ma danych odnoszacych sie swoiscie do
ryzyka zwigzanego z NCS u cztonkéw rodzin bez fenotypu
choroby, ale sa oni zagrozeni rozwojem choroby, ktéra
moze by¢ subkliniczna w momencie NCS [1157]. Dane
uzyskane u dzieci z HCM poddawanych znieczuleniu
ogolnemu w zwiagzku z zabiegami sercowymi i pozaserco-
wymi wskazuja, ze jezeli dokonuje sie tego w warunkach
specjalistycznej opieki pod nadzorem multidyscyplinar-
nego zespotu, to chorobowos¢ i umieralnos¢ w okresie
okotooperacyjnym sg niezwykle mate [1158].

9. WYMAGANIA STAWIANE
SPECJALISTYCZNYM OSRODKOM
DIAGNOSTYKI I LECZENIA KARDIOMIOPATII
W miare jak testy genomiczne i uzyskiwane z nich informa-
Cje natemat genomu staja sie czescig rutynowych strategii
rozpoznawania i leczenia kardiomiopatii oraz szacowa-
nia ryzyka choroby, kardiolodzy musza zaznajamiac sie
z 0gblnymi zasadami interpretacji wynikéw tych badan,
a takze potrafi¢ przekazywac pacjentom ich implikacje.
Musza réwniez by¢ w stanie dokonywac oceny, ktdre testy
sg wlasciwe u réznych pacjentéw i w roznych sytuacjach
klinicznych. Ryzyko SCD oraz mozliwos¢, iz cztonkowie
rodziny odziedziczg chorobe, powoduja, ze multidyscy-
plinarne kompetencje, w tym poradnictwo genetyczne,
opieka psychologiczna oraz wsparcie zapewniane przez
stowarzyszenia pacjentéw, staja sie krytycznie waznym
aspektem opieki [1166]. W rezultacie istnieje coraz wieksza
potrzeba, aby klinicysci rozumieli podstawowe zasady ge-
netyki klinicznej oraz znali r6znorodne przejawy kliniczne
poszczegdlnych choréb genetycznych [54, 964, 1166, 1167].

Kardiomiopatie charakteryzuja sie bardzo niejedno-
rodnym poczatkowym obrazem klinicznym, a takze moga
ulega¢ ewolucji, ktérg czasami trudno jest przewidziec.
Fenotyp choroby moze by¢ nastepstwem réznych czyn-
nikdw nabytych lub réznego podtoza genetycznego.
Czesto wystepuja mieszane fenotypy, czyli wspotistnienie

dwoch stanéw u tego samego pacjenta lub w obrebie ro-
dziny. Rozpoznanie genetyczne stwarza czesto problemy
logistyczne i etyczne, a takze zwigzane z interpretacja
i komunikowaniem wynikéw [1166]. Proces diagnostyczny,
leczenie objawdéw i stratyfikacja ryzyka wymagaja czesto
wszechstronnej oceny pacjenta i jego rodziny, z udzia-
tem multidyscyplinarnych zespotéw. Z drugiej strony,
procedury interwencyjne (ablacja przegrody, miektomia
itd.) wymagaja kompetencji, ktére mozna uzyskac tylko
w osrodkach leczacych wielu pacjentéw. Specjalizacja w tej
dziedzinie wymaga réwniez statego uaktualniania wtasnej
wiedzy i kompetencji w celu doktadnego scharakteryzo-
wania rokowania zwigzanego z chorobg, zapewnienia
wyboru najlepszego leczenia w danym przypadku, a takze
zagwarantowania, ze wybrane leczenie zostanie wdro-
zone przez zespét majacy odpowiednie doswiadczenie
w tej dziedzinie.

Ta charakterystyka oznacza, ze wtasciwe postepowa-
nie w tych chorobach wymaga szczegélnych narzedzi,
znacznego doswiadczenia, a takze multidyscyplinarnego
podejscia obejmujacego zaréwno nauki podstawowe,
jak i dyscypliny kliniczne, a spetnienie tych warunkéw
jest trudne.

Osrodek diagnostyki i leczenia kardiomiopatii jest
zwykle zintegrowany w ramach ogdlniejszego osrodka
kardiogenetycznego (lub osrodka dziedzicznych choréb
serca), ktéry umozliwia odpowiednig wspotprace zinnymi
specjalistami zajmujacymi sie dziedzicznymi chorobami
serca i naczyn, takimi jak kanatopatie, genetycznie uwa-
runkowane aortopatie, rodzinne dyslipidemie oraz szereg
innych genetycznie uwarunkowanych choréb metabolicz-
nych i zespotéw klinicznych przebiegajacych z zajeciem
serca. Jest to model organizacyjny, ktérego celem jest
zapewnienie wszechstronnej oceny kardiologiczno-angio-
logicznej i genetycznej oraz spersonalizowanego poste-
powania u pacjentéw z dziedzicznymi chorobami ukfadu
krazenia. Specjalistyczne multidyscyplinarne przychodnie
sg od dawna zalecane jako idealny model opieki nad pa-
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cjentami z dziedzicznymi chorobami sercaiich rodzinami
[4, 53, 559, 1166]. Taki model opieki sprzyja holistycznej
opiece nad pacjentamiizagrozonymicztonkamiich rodzin,
umozliwiajac podejscie ukierunkowane na pacjenta, w kté-
rym odpowiednio ceni sie kliniczne, genetyczne i psycho-
spoteczne wyniki leczenia. Korzysci ze specjalistycznych
przychodni w leczeniu HCM byty opisywane uprzednio:
pacjenci pozostajacy pod opiekg takich przychodni byli
lepiej przystosowani i mieli mniej problemoéw niz ci, ktérzy
do nich nie uczeszczali [53, 224]. Oprécz odpowiedniej
kompetencji w dziedzinie dziedzicznych choréb serca,
niezbednymi warunkami zorganizowania przychodni
kardiogenetycznej sa: dysponowanie multidyscyplinar-
nym zespotem, dostep do odpowiednich zasobéw tech-
nicznych, uczestnictwo w projektach badawczych w tej
dziedzinie, dostepnos$¢ poradnictwa genetycznego oraz
mozliwos$¢ prowadzenia badan przesiewowych rodzin.
Niezwykle wazna jest mozliwo$¢ prowadzenia edukacji
i szkolen dla personelu medycznego, a takze wspétpraca
ze stowarzyszeniami pacjentéw.

W Uzupetniajacych danych dostepnych w internecie,
w tabeli S8, podsumowano wymogi, umiejetnosciizalece-
nia dotyczace edukacji i szkolenia zawodowego, sformuto-
wane dla przychodni kardiogenetycznych zgodnie z pro-
pozycjami miedzynarodowych stowarzyszen ekspertéw.

10.ZYCIE Z KARDIOMIOPATIA:
PORADY DLA PACJENTOW

Wiekszos¢ oséb z kardiomiopatia prowadzi normalne
i produktywne zycie, ale u czesci z nich wystepuja istotne
objawy, a takze ryzyko powiktan zwigzanych z choroba.
Niezaleznie od ciezkosci choroby wazne jest, aby pacjenci
otrzymywali wsparcie i odpowiednie porady ze strony
specjalistéw leczenia kardiomiopatii i innego personelu
medycznego, a takze aby zachecac pacjentéw do poznania
wiasnej choroby i aktywnego udziatu w procesie leczenia
(patrz Uzupetniajace dane dostepne w internecie, tab.
S9, w ktorej opisano proces edukacji pacjentéw). W ta-
beli 24 podsumowano niektére sposréd najwazniejszych
zagadnien, ktére nalezy omawiac z pacjentami oraz ich
krewnymi i opiekunami. Jezeli jest to wtasciwe (np. kiedy
pacjentka rozwaza cigze, patrz rozdz. 8.2), pacjentéw na-
lezy kierowac do innych specjalistow.

11.ROZNICE MIEDZY PLCIAMI
W KARDIOMIOPATIACH
Réznice miedzy ptciami pod wzgledem ekspresji fenoty-
powej i wynikéw leczenia sg dobrze udokumentowane
w catej medycynie uktadu sercowo-naczyniowego. R6z-
nice poczatkowego obrazu klinicznego, progresji choroby
i rokowania w kardiomiopatiach miedzy kobietamia mez-
czyznami mozna przypisywac réznicom genetycznym
i hormonalnym oraz réznicom postepowania, dostepu do
opieki zdrowotnej lub odpowiedzi na okreslone metody
leczenia [546, 1173]. Eliminacja tych réznic jest wazna

niezaspokojong potrzeba w opiece nad pacjentami z kar-
diomiopatiami.

Kardiomiopatie sg typowo dziedziczone w sposéb
autosomalny dominujgcy. Mozna wiec oczekiwa¢, ze ich
czestos¢ wystepowania bedzie taka sama u obu ptci. Ko-
biety sg zgodnie w mniejszym stopniu reprezentowane niz
mezczyzni w badaniach klinicznych dotyczacych réznych
kardiomiopatii (30%-40%). Pomimo tego obserwowang
réznice mozna wyttumaczy¢ btedem réznic interakgji z sys-
temem opieki zdrowotnej lub oparciem kryteriéw diagno-
stycznych na pomiarach w badaniach obrazowych serca
bez uwzglednienia réznic tych parametréw w zaleznosci
od ptci; dane z duzych badan rodzinnych wydaja sie po-
twierdzac hipoteze, iz rzeczywiscie wystepuje op6znienie
wieku fenotypowej ekspresji u kobiet bedacych nosicie-
lami patogennych wariantéw (przynajmniej w przypadku
HCM) [178, 1174-1176].

U kobiet HCM jest rozpoznawana pdzniej niz u mez-
czyzn (8-13 lat pdzniej), choroba jest bardziej nasilona,
czesciej wystepuja LVOTO oraz ciezkie objawy na poczat-
ku obserwacji i czesciej w trakcie obserwacji rozwija sie
zaawansowana niewydolnos¢ serca [1177, 1178]. Kobiety
zLVOTO i wskazaniami do zabiegéw inwazyjnych sg czesto
starsze i bardziej objawowe niz mezczyzni [1179-1181].
Wydaje sie, ze poprawa przezywalnosci w nastepstwie in-
wazyjnej SRT jest podobna u kobiet i mezczyzn [705, 1181].
Wykazano, ze czestos¢ zgondw zwigzanych z kardiomiopa-
tig jest zwiekszona wsrod kobiet w srednim wieku z HCM
w poréwnaniu zaréwno z mezczyznami, jak i populacja
0g6Inga; wynika to z wiekszej czestosci zgonéw z powodu
niewydolnosci serca. W HCM nie wykazano réznicy cze-
stosci wystepowania SCD w zaleznosci od ptci[1182, 1183].

Kobiety zDCM moga lepiej odpowiadac na leczenie niz
mezczyzni i wydaje sie, ze kliniczny przebieg choroby jest
u nich korzystniejszy nizu mezczyzn [186, 1184]. Pte¢ meska
jest powtarzalnie zwigzana ze zwiekszong czestoscig wy-
stepowania SCD w DCM (zaréwno w ogélnych kohortach,
jak i w seriach pacjentéw z okre$lonym genotypem) [186,
541,872,878, 1185-1187], a takze ze zwiekszonga czestoscig
przeszczepienia serca lub zgonéw z powodu niewydolnosci
serca w ogdlnych kohortach pacjentéw zDCM [1188, 1189].

Pte¢ meska i uprawianie sportu sa tradycyjnie identyfi-
kowane jako zmienne zwigzane z wczesniejsza penetracjg
fenotypowaq i ciezszg ekspresjg choroby u nosicieli pato-
gennych wariantéw genetycznych, a takze jako niezalez-
ne wskazniki predykcyjne incydentéw ztosliwej arytmii
komorowej w ARVC [522, 950, 1190-1195]. Podobnie jak
w HCM, u kobiet z ARVC moze wystepowac zwiekszone
ryzyko rozwoju niewydolnosci serca [1193].

Dostepnych jest niewiele doniesiert na temat réznic
miedzy ptciami w rodzinnie wystepujacych lub gene-
tycznie uwarunkowanych RCM [331, 546]. W poréwnaniu
z innymi typami kardiomiopatii wydaje sie, ze w seriach
pacjentéw z RCM kobiety sg reprezentowane na réwni
zmezczyznami [331].
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Tabela 24. Ogdlne wskazéwki dotyczace codziennej aktywnosci u pacjentéw z kardiomiopatia

Zagadnienie Ogolne wskazéwki

Wysitki fizyczne

Patrz zalecenia dotyczace wysitku fizycznego w rozdziale 8.1.

Odzywianie sie, spozywanie
alkoholu i masa ciata

Nalezy zachecad pacjentéw do utrzymywania zalecanego wskaznika masy ciata
Unikac¢ odwodnienia, nadmiernego spozycia alkoholu i stosowania narkotykéw

Palenie tytoniu

Nie ma danych dowodzacych interakcji miedzy paleniem tytoniu a kardiomiopatiami, ale u pacjentow
nalezy prowadzi¢ ogélne poradnictwo dotyczgce zagrozen zdrowotnych zwigzanych z paleniem tytoniu,
w tym efektu proarytmicznego i prozapalnego, a takze przekazywa¢ materiaty na temat rzucania pale-
nia, jezeli s3 one dostepne [1168-1171]

Prokreacja

Pacjentom nalezy stwarza¢ mozliwo$¢ przedyskutowania ich obaw zwigzanych z kwestiami prokreacji.
Niepokdj i depresja po postawieniu rozpoznania sg czeste, a niektdrzy pacjenci mogg odczuwac wine
lub lek w zwigzku z rozpoznaniem genetycznym oraz ryzykiem przeniesienia choroby na potomstwo

Aktywnos¢ seksualna

Nalezy informowac pacjentéw o mozliwym wptywie przyjmowanych przez nich lekéw na sprawno$¢
seksualng

Wiekszos¢ oséb z kardiomiopatig bedzie w stanie podejmowac normalng aktywnos$¢ seksualng. Nalezy
oferowac indywidualizowane poradnictwo dotyczace jej bezpieczenstwa, a takze mozliwego wptywu
aktywnosci seksualnej na ryzyko progresji choroby, komorowe zaburzenia rytmu i/lub wytadowania ICD

Leki * Pacjenci powinni otrzymywa¢ informacje na temat przyjmowanych przez nich lekdw, w tym ich poten-
cjalnych dziatan ubocznych i teratogennych, a takze interakgji z innymi lekami wydawanymi na recepte,
Srodkami dostepnymi bez recepty oraz metodami medycyny komplementarnej

Szczepienia * Jezeli nie ma przeciwwskazan, nalezy zaleca¢ pacjentom poddawanie sie zalecanym szczepieniom

(np. coroczne szczepienie przeciwko grypie oraz szczepienie przeciwko SARS-CoV-2)

Prowadzenie pojazdow

Wiekszo$¢ pacjentow powinna by¢ uprawniona do posiadania zwyktego prawa jazdy i moze kontynu-
owac prowadzenie pojazddw, chyba ze wystepuja u nich objawy pogarszajace ich uwage lub sprawnos¢
Poradnictwo dotyczace uprawnien do prowadzenia samochoddw ciezarowych i autobusdéw powinno by¢
zgodne z lokalnymi przepisami prawa

Wiecej informacji na temat prowadzenia pojazdow z ICD — patrz lokalne przepisy

Praca zawodowa

Wiekszo$¢ oséb z kardiomiopatia bedzie w stanie wykonywa¢ dotychczasowa prace. Implikacje pracy

w znacznym stopniu fizycznej i wymagajacej duzych wysitkdw powinny zosta¢ oméwione z odpowied-
nim specjalistg

W przypadku niektdrych zawodow, takich jak piloci, personel wojskowy oraz personel stuzb ratunko-
wych, obowiazuja Sciste zasady lub przepisy regulujace dopuszczenie do pracy

Spoteczne i finansowe implikacje rozpoznania kardiomiopatii powinny by¢ uwzgledniane w poradnictwie
prowadzonym u krewnych przed przesiewowg oceng kliniczng lub genetyczng

Wakacje i ubezpieczenie na
podréz

Wiekszos¢ bezobjawowych lub mato objawowych pacjentéw moze bezpiecznie podrézowad samolotem.
Wiecej informacji na temat podroézy lotniczych z ICD — patrz przeglad dotyczacy zdolnosci pasazerow

z chorobami uktadu krazenia do podrézy samolotem [1172]

Firmy ubezpieczeniowe moga stosowac wyzsze stawki ubezpieczenia podréznego. W niektorych krajach
organizacje wsparcia pacjentdw moga udziela¢ porad dotyczacych uzyskiwania korzystniejszych warun-
kow ubezpieczenia

Ubezpieczenie na zycie

Rozpoznanie kardiomiopatii spowoduje trudnosci z uzyskaniem ubezpieczenia na zycie lub kredytu hipo-
tecznego. Poradnictwo uwzgledniajace przepisy obowigzujace w réznych krajach powinno by¢ oferowa-
ne pacjentom w momencie rozpoznania

Cigza i pordd

Patrz rozdz. 8.2

Edukacja/szkota

Nauczyciele i inni opiekunowie powinni otrzymywac wskazéwki i pisemne informacje istotne dla opieki
nad dzie¢mi z kardiomiopatig

Jezeli nie ma objawoéw ani czynnikdw ryzyka, dzieciom nalezy zezwala¢ na podejmowanie aerobowej
aktywnosci fizycznej o matej lub umiarkowanej intensywnosci, zgodnie z zaleceniami kardiologa dziecie-
cego opiekujgcego sie pacjentem. Zalecenia dotyczace wysitkéw o duzej intensywnosci u dzieci powinny
zalezec od fenotypu kardiomiopatii oraz obecnosci objawéw i czynnikdw ryzyka, zgodnie z oceng doko-
nywana w specjalistycznym pediatrycznym osrodku diagnostyki i leczenia kardiomiopatii

Nalezy stwarza¢ odpowiednie warunki dla dzieci majgcych trudnosci w uczeniu oraz inne specjalne
potrzeby

Rodzice, nauczyciele i personel o$rodkdw sportowych powinni by¢ wyszkoleni w CPR i postugiwaniu sie
AED

Skroty: AED, automatyczny defibrylator zewnetrzny; CPR, resuscytacja krazeniowo-oddechowa; ICD, wszczepialny kardiowerter-defibrylator; SARS-CoV-2, drugi koronawirus

ciezkiego ostrego zespotu oddechowego
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12. CHOROBY WSPOLISTNIEJACE | CZYNNIKI
RYZYKA SERCOWO-NACZYNIOWEGO
W KARDIOMIOPATIACH

12.1. Czynniki ryzyka sercowo-naczyniowego
Penetracja choroby u nosicieli wariantéw genetycznych
zwigzanych z kardiomiopatia jest niepetna. Interakcje
miedzy genami a srodowiskiem moga czesciowo ttuma-
czy¢ niejednorodnos¢ ekspresji fenotypowej w przypadku
wszystkich fenotypéw kardiomiopatii, chociaz opubliko-
wane dane odnosza sie gtéwnie do HCM, DCM i ARVC.

12.2. Kardiomiopatia rozstrzeniowa

Indywidualne predyspozycje genetyczne sprzyjaja feno-
typowi rozstrzeni komory w sytuacji dziatania czynnikéw
wyzwalajacych, takich jak zapalenie, zakazenie, toksyczne
uszkodzenie przez alkohol lub leki, a takze tachyarytmie.

12.3. Kardiomiopatia przerostowa

Nadcisnienie tetnicze i otytos¢ wykazujg zwiagzek z pene-
tracja i fenotypowa ekspresjg HCM [1196]. Dane z rejestru
EORP Cardiomyopathy/Mycarditis Registry wskazujg na duza
czestos¢ wystepowania czynnikéw ryzyka sercowo-naczy-
niowego u pacjentéw z HCM, podobnie jak w populacji
0golnej [1196]. Nadcisnienie tetnicze, cukrzyca i otytos¢
wigzaty sie ze starszym wiekiem w momencie ujawnienia
sie choroby, mniejszg czestoscig wystepowania HCM i SCD
w wywiadzie rodzinnym, wiekszym nasileniem objawéw,
czestszym wystepowaniem AF i gorsza czynnoscia roz-
kurczowa LV [1197]. Nadcisnienie tetnicze i otytos¢ wigzaty

sie rowniez z wiekszym gradientem cisnienia w LVOT po
prowokacji oraz LVH [1198].

12.4. Arytmogenna kardiomiopatia prawej
komory

Wplyw intensywnego wysitku fizycznego na ekspresje cho-
roby i rokowanie badano w HCM i DCM, ale wykazano, ze
jest on szczegodlnie istotny w ARVC (tab. 25). Pomimo wielu
badan patofizjologia ARVC jest ztozona i nie w petni zrozu-
miana. Poszukiwania genetycznych lub srodowiskowych
czynnikéw wyzwalajacych, takich jak wirusy i odpowiedz
immunologiczna, nie zaowocowaty identyfikacjg czynni-
kow, ktérym mozna by przypisac taka role. Uwaza sie, ze
wazng role w patofizjologii ARVC odgrywa zapalenie [1199].

13. CHOROBA KORONAWIRUSOWA Z ROKU
2019 (COVID-19) A KARDIOMIOPATIE
Zakazenie drugim koronawirusem ciezkiego ostrego
zespotu oddechowego (SARS-CoV-2, severe acute respi-
ratory syndrome coronavirus-2), okre$lane jako COVID-19,
charakteryzuje sie duza zmiennoscia poczatkowego
obrazu klinicznego i rokowania, a takze niekorzystnym
zwigzkiem miedzy obecnoscig choroby serca, w tym nie-
wydolnosci serca, a Smiertelnoscig zwigzang z zakazeniem
SARS-CoV-2 [1200-1202]. Przeprowadzono natomiast
jedynie ograniczone badania dotyczace roli zakazenia
SARS-CoV-2 jako czynnika przyczynowego w niewydol-

nosci serca, a w szczegolnosci kardiomiopatii.
Analizy miedzynarodowych rejestréw kardiomiopatii
i zakazen SARS-CoV-2 z okresu przed wprowadzeniem

Tabela zalecen 34 — Zalecenie dotyczace leczenia czynnikéw ryzyka sercowo-naczyniowego u pacjentéw z kardiomiopatia

Zalecenie Klasa? Poziom®

Identyfikacje i leczenie czynnikéw ryzyka i choréb wspotistniejacych zaleca sie jako integralng czes¢ postepowania

u pacjentéw z kardiomiopatia

@

*Klasa zalecen; ®Poziom wiarygodnosci danych naukowych

Tabela 25. Modulatory fenotypowej ekspresji kardiomiopatii

Nadcisnienie tetnicze

Przerost, rozstrzen, dys-

funkcja, AF
Cukrzyca ++ + ? Przerost, dysfunkcja, AF
Otytos¢ ++4 + ? Przerost, LVOTO, AF
Czynniki toksyczne - +++ ? Rozstrzen, dysfunkcja
Sport + + +++ Rozstrzen, dysfunkgja,

arytmia komorowa
Wirusy - ++ + Rozstrzen, dysfunkcja,

arytmia komorowa
Cigza - ++ - Rozstrzen, dysfunkcja

+, stopien dodatniego zwiazku; -, brak definitywnego zwigzku; ?, nieznany zwiagzek

Skréty: AF, migotanie przedsionkéw; ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa; HCM, kardiomiopatia przerostowa;

LVOTO, zawezanie drogi odptywu lewej komory
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szczepien ujawnity kilka wskaznikéw niekorzystnego
rokowania [1203]. Wywiad niewydolnosci serca oraz jej
okreslonych fenotypdéw (amyloidoza i DCM) wykazywaty
istotny zwigzek z hospitalizacjami w oddziale intensywnej
opieki i zgonami w poréwnaniu z HCM, ARVC oraz popu-
lacja ogdlna. Wiek, wyjsciowa klasa czynnosciowa, LVOTO
oraz uposledzenie czynnosci skurczowej byty niezaleznymi
wskaznikami predykcyjnymi zgonu wsréd pacjentéw
z HCM [1204].

W duzych badaniach populacyjnych wykazano bezpie-
czenstwo szczepien przeciwko SARS-CoV-2, a doniesienia
o powikfaniach zwigzanych ze szczepieniami u pacjentéw
z kardiomiopatia maja charakter kazuistyczny. Biorac pod
uwage to, a takze potencjat gorszego rokowania u pacjen-
téw z kardiomiopatig, u ktérych wystapi COVID-19, zacheca
sie do szczepien u wszystkich pacjentow z kardiomiopatia,
aw szczegdlnosci tych, u ktérych wystepuja podmiotowe
lub przedmiotowe objawy niewydolnosci serca.

14. GROWNE PRZESLANIA

1. Kardiomiopatie sa czestsze niz wczedniej sadzono
i typowo wymagajg zniuansowanego postepowania,
ktére moze réznic sie od konwencjonalnego podejscia
do pacjentéw z zaburzeniami rytmu lub niewydolno-
$cig serca.

2. Ustalenie etiologii ma zasadnicze znaczenie dla po-
stepowania u pacjentéw z chorobami miesnia serco-
wego, a doktadne i systematyczne opisanie fenotypu
morfologicznego i czynnosciowego jest kluczowym
pierwszym krokiem szlaku diagnostycznego.

3. Zalecasie podejscie do nazewnictwa i rozpoznawania
kardiomiopatii, ktére jest oparte na przewazajgcym
fenotypie w momencie ujawnienia sie choroby.

4. Pacjencizkardiomiopatig moga trafia¢ do lekarza z po-
wodu wystapienia objawéw (zwigzanych z niewydol-
noscia serca lub zaburzeniami rytmu), przypadkowych
nieprawidtowych znalezisk lub w nastepstwie badan
przesiewowych w rodzinie po rozpoznaniu choroby
u krewnego.

5. Konieczne jest obrazowanie r6znymi metodamiw celu
scharakteryzowania fenotypu serca (morfologia i czyn-
nos¢) — w tym scharakteryzowanie tkanki w celu
wykrycia nie-niedokrwiennej blizny w migsniu serco-
wym — w pofaczeniu ze szczegétowymi wywiadem
indywidualnym i rodzinnym, badaniem przedmioto-
wym, elektrokardiografig i badaniami laboratoryjnymi.

6. Wyniki badan obrazowych powinny by¢ zawsze in-
terpretowane z uwzglednieniem catego kontekstu
klinicznego, w tym wynikéw badan genetycznych,
a nie w oderwaniu od niego.

7. Scharakteryzowanie tkanki za pomoca CMR ma war-
tos¢ w diagnostyce, monitorowaniu progresji choroby
oraz stratyfikacji ryzyka w przypadku kazdego z gtéw-
nych fenotypoéw kardiomiopatii.
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Scyntygrafia planarna lub metodg SPECT ze znacz-
nikiem kostnym (DPD/PYP/HDMP) jest referencyjna
metoda rozpoznawania ATTR-CA.

Obecnos¢ nie-niedokrwiennej blizny w miesniu ser-
cowym komory lub jego zastepowanie przez tkanke
tluszczowa, stwierdzone w CMR serca i/lub badaniu
histopatologicznym, ktére moga wystepowac razem
zrozstrzenig komory i/lub dysfunkcjg skurczowa badz
bez nich, moga by¢ jedynymi wskazéwkami przema-
wiajacymi za rozpoznaniem kardiomiopatii i mie¢
znaczenie prognostyczne, ktdre rézni sie w zaleznosci
od etiologii.

Celem tego systematycznego, multiparametrycznego
podejscia jest postawienie rozpoznania etiologicznego
opartego na fenotypie. W tym celu nalezy interpre-
towac dostepne dane z nastawieniem, ktére mozna
okresli¢ jako myslenie ukierunkowane na kardiomio-
patie, faczace ocene kardiologiczna z parametrami
pozasercowymi.

Konieczne jest multidyscyplinarne podejscie do
opieki nad pacjentami oraz wtasciwe przekazywanie
pacjentéw z osrodkéw pediatrycznych do osrodkow
sprawujacych opieke nad dorostymi pacjentami z kar-
diomiopatia.

U pacjentéw z kardiomiopatia nalezy wykonywac ba-
dania genetyczne, ktére moga wptynac na stratyfikacje
ryzyka i postepowanie.

Poradnictwo genetyczne, w tym poradnictwo przed
badaniami genetycznymi i po nich, oraz wsparcie
psychologiczne sg niezbednymi aspektami multi-
dyscyplinarnej opieki nad pacjentami z kardiomiopatia
i ich krewnymi.

Kardiomiopatie w populacji pediatrycznej sa w znacz-
nym stopniu czescig tego samego spektrum klinicz-
nego co u starszych nastolatkéw i oséb dorostych, ale
kardiomiopatie ujawniajgce sie w okresie niemowle-
cym (w pierwszym roku zycia) wiaza sie czesto z ciezkim
fenotypem oraz duza chorobowoscia i umieralnoscia
zwigzana z niewydolnoscia serca.

Po uptywie pierwszego roku zycia genetyczne przyczy-
ny kardiomiopatii ujawniajacych sie w dziecinstwie sg
podobne jak u 0s6b dorostych.

Podstawg postepowania we wszystkich kardiomio-
patiach jest leczenie objawowe oraz identyfikacja
i prewencja powikfan zwigzanych z choroba (w tym
SCD, niewydolnosci serca i udaru mézgu).

Inhibitory miozyny sercowej (mawakamten) nalezy
rozwazac u pacjentéw zHCM i LVOTO, ktdérzy pozostaja
objawowi pomimo optymalnego leczenia zachowaw-
czego.

Wykorzystanie zweryfikowanych narzedzi do przewi-
dywania ryzyka SCD (HCM Risk-SCD i HCM Risk-Kids)
jest pierwszym krokiem w prewencji nagtego zgonu
u pacjentéw z HCM.

109



ZESZYTY EDUKACYJNE. KARDIOLOGIA POLSKA 5-6/2023

19.

20.

21.

22.

23.

24,

25.

26.

27.

28.

29.

30.

110

Dodatkowe wskazniki ryzyka moga by¢ wykorzystywa-
ne u pacjentéw z grupy matego lub umiarkowanego ry-
zyka, ale nie ma mocnych danych na temat wptywu tych
parametrow na spersonalizowane szacunki ryzyka uzy-
skane za pomoca narzedzi do przewidywania ryzyka.
Farmakoterapia u pacjentéw z DCM nie rézni sie od
leczenia zalecanego u pacjentéw z przewlekta niewy-
dolnoscia serca.

Ryzyko SCD u pacjentéw z DCM i NDLVC rézni sie
w zaleznosci od przyczyny kardiomiopatii oraz pod-
typu genetycznego.

Wyniki obrazowania za pomocg CMR odgrywaja wazng
role w podejmowaniu decyzji dotyczacych implantacji
ICD u pacjentéw z DCM i NDLVC.

U pacjentéw z DCM i NDLVC nalezy rozwazac¢ ICD
w pewnych postaciach genetycznych nawet wéwczas,
jezeli LVEF wynosi >35%.

Okreslenie etiologii jest wazne w celu odpowiednie-
go doboru leczenia u pacjentéw z kardiomiopatiami
w przebiegu zespotéw klinicznych i choréb meta-
bolicznych (tj. ERT/szaperon farmakologiczny w lizo-
somalnych chorobach spichrzeniowych; tafamidis
w ATTRwt itd.).

Cigza i okres poporodowy wiaza sie ze zwiekszonym
ryzykiem sercowo-naczyniowym u kobiet zrozpozna-
na kardiomiopatia.

Pacjentki z kardiomiopatia powinny by¢ oceniane
przez multidyscyplinarny zesp6t w celu oceny ryzyka
zZwigzanego z Cigza.

Beta-adrenolityki stosowane ze wskazan antyarytmicz-
nych moga by¢ bezpiecznie kontynuowane podczas
Ciazy; przed rozpoczeciem stosowania nowych lekéw
podczas cigzy nalezy sprawdzi¢ dane na tematich bez-
pieczenstwa.

Zdrowe osoby doroste w kazdym wieku oraz osoby
z rozpoznang chorobg serca powinny wykonywac
wysitki o umiarkowanej intensywnosci, tacznie przez
co najmniej 150 minut tygodniowo.

U wszystkich pacjentéw z kardiomiopatia nalezy do-
konywac zindywidualizowanej oceny ryzyka w celu
sformutowania zalecen dotyczacych wysitku fizycz-
nego. Dokonujac tej oceny, nalezy kierowac sie trzema
zasadami: 1) zapobiegania groznym dla zycia zaburze-
niom rytmu serca podczas wysitku; 2) stosowania od-
powiedniego leczenia objawowego, aby mozliwe byto
uprawianie sportu; oraz 3) zapobiegania indukowane;j
przez sport progresji stanu arytmogennego.

Osoby z genotypem choroby, ale bez jej fenotypu lub
z niewielkim fenotypem kardiomiopatii, u ktérych
nie wystepuja objawy ani czynniki ryzyka, moga by¢
zdolne do wyczynowego uprawiania sportu. U niekté-
rych pacjentéw z grupy duzego ryzyka z HCM, ARVC
i NDLVC nalezy odradza¢ wysitki o duzej intensywnosci
i wyczynowe uprawianie sportu.

31. Pacjencizgenotypamiduzego ryzyka lub towarzysza-

cymi czynnikami sprzyjajacymi powiktaniom arytmicz-
nym lub niewydolnosci serca, a takze pacjenci z ciezkim
LVOTO powinni by¢ kierowani na specjalistyczne
badania, zanim przeprowadzi sie u nich planowa NCS.

32. Jako integralny element postepowania u pacjentéw

z kardiomiopatia zaleca sie identyfikacje i leczenie
czynnikow ryzyka oraz choréb wspotistniejacych.

15. LUKIW DANYCH NAUKOWYCH

Mimo iz w ciggu ostatnich kilku lat dokonano waznych
osiagnie¢ w genetyce, rozpoznawaniu i leczeniu kardio-
miopatii, w pewnych dziedzinach wciaz brakuje mocnych
danych naukowych i zastugujg one na ocene w przysztych
badaniach klinicznych.

N —

w

Fenotypy kardiomiopatii.
Epidemiologia:
a. Czestos¢ wystepowania fenotypu NDLVC (u dzieci

i dorostych).

b. Systematyczna ocena czestosci wystepowania
réznych fenotypow kardiomiopatii w dziecinstwie.

Zintegrowane postepowanie z pacjentem:

a. Wiaczanie telemedycyny do sieci diagnostyki i le-
czenia kardiomiopatii.

Droga pacjenta:

a. Badania laboratoryjne:

i. Potrzebne s3 badania dotyczace nowych
biomarkeréw ,omicznych” (proteomicznych,
metabolomicznych i transkryptomicznych)
w celu oceny ich potencjalnej przydatnosci
do celéw diagnostycznych i prognostycznych
w kardiomiopatiach.

b. Obrazowanie ré6znymi metodami:

i. Zaawansowane techniki echokardiograficzne,
w tym obrazowanie odksztatcenia miesnia ser-
cowego metoda $ledzenia markeréw akustycz-
nych, sa obiecujace, ale nie zostaty poddane
rzetelnej walidacji w kardiomiopatiach.

ii. Brakuje powszechnie akceptowanej, wystanda-
ryzowanej metody ilosciowej oceny wtdknienia
miesnia sercowego w CMR.

iii. CMR moze by¢ wykonywany u pacjentéw
z wszczepionymi urzadzeniami, ktére to
umozliwiaja, ale jako$¢ obrazowania jest ogra-
niczona.

iv. Wykorzystanie metod sztucznej inteligencji
w elektrokardiografii i badaniach obrazowych
do oceny w kierunku kardiomiopatii jest no-
wym narzedziem, ktére moze bardzo znacznie
usprawni¢ diagnostyke i ocene rokowania;
potrzebne sa dalsze badania, aby mozna byto
wprowadzi¢ te metode do rutynowej prakty-
ki klinicznej.
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V.

Wykorzystywanie CMR do badan przesie-
wowych u krewnych oséb z kardiomiopatia
bedacych nosicielami genotypu choroby oraz
w rodzinach, w ktérych nie udato sie zidentyfi-
kowa¢ patogennego wariantu genetycznego.

c. Genetyka:

Penetracja wiekszosci wariantéw patogennych
zostata stabo scharakteryzowana. Dotyczy to
zaréwno wariantéw wykrywanych podczas ka-
skadowych badan przesiewowych u krewnych
pacjenta z kardiomiopatig, a takze wariantéw
stwierdzanych w szerszej populacji oséb
poddawanych sekwencjonowaniu z innych
wskazan klinicznych lub decydujacych sie na
sekwencjonowanie genomu jako badania prze-
siewowe.

Nieznane sa korzysci, szkody i koszty zwigza-
ne z przesiewowg oceng gendw zwigzanych
z kardiomiopatig u 0s6b bez indywidualnego
ani rodzinnego wywiadu w kierunku kardio-
miopatii.

d. Ogdlne zasady postepowania:

Vi.

vii.

viii.

Postepowanie w niewydolnosci RV pozostaje
w znacznym stopniu nieoparte na danych
z badan naukowych.

Potrzebne sa duze badania w celu uzyskania
danych, na ktérych mozna by opiera¢ decyzje
w leczeniu komorowych zaburzen rytmu u pa-
cjentéw z genetycznie uwarunkowanymi kar-
diomiopatiami.

Optymalna kontrola czestosci rytmu komor
i wybor AAD w zaleznosci od podtypu kardio-
miopatii.

RolaICD u pacjentéw z dobrze tolerowanym VT.
Wszystkie kalkulatory ryzyka opracowano na
podstawie danych uzyskanych na poczatku
obserwacji. Mozliwos¢ ich wykorzystywania
podczas wizyt kontrolnych w trakcie dalszej
obserwacji pozostaje wiec niejasna i wyma-
ga zbadania.

Przewidywanie ryzyka w kardiomiopatiach
wieku dzieciecego innych niz HCM pozostaje
empiryczne — potrzebne sg wieloosrodkowe
badania w celu oceny ryzyka SCD i opracowa-
nia modeli stuzacych do przewidywania tego
ryzyka w dziecinstwie.

Nie ma kontrolowanych badan dotyczacych
efektéw ablacji u pacjentow z AF i kardiomio-
patia.

Modele stuzace przewidywaniu nawrotéw AF
nie zostaty poddane walidacji u pacjentéw
z kardiomiopatia.

Nie ma badan z randomizacja, w ktérych oce-
niono by skutecznos$¢ denerwacji wspoétczulnej
serca w zapobieganiu nawrotom VT/VF.

e. Podejscie do kardiomiopatii w populacji pedia-

tryczne;j:

i. Nie ma badan z randomizacjg lub duzych re-
jestréw, w ktérych oceniono by korzysci z far-
makoterapii i optymalne dawkowanie lekéw
w populacji pediatrycznej.

5. Kardiomiopatia przerostowa:

Epidemiologia:

i. Badania obrazowe i genotypu wskazujg na
czestos¢ wystepowania w populacji siegajaca
1 na 200, natomiast badania oparte na elek-
tronicznej dokumentacji medycznej wskazuja
na o wiele mniejsza czestos¢ wystepowania
rzedu 3-4/10 000. Konieczne sg dalsze badania
dotyczace czestosci wystepowania klinicznie
waznych choréb.

b. Etiologia:

i. Etiologia choroby w przypadkach, w ktérych
nie udaje sie zidentyfikowa¢ patogennego
wariantu genetycznego.

ii. Rola poligenicznego podtoza choroby.

ii. Interakcje miedzy chorobami wspofistniejacy-
mi a rokowaniem.

iv. Genetyczne i srodowiskowe wyznaczniki
ekspresji choroby u nosicieli wariantéw gene-
tycznych.

Leczenie objawowe:

i. Optymalny moment leczenia LVOTO i jego
wptyw na progresje choroby.

ii. Prewencja AF i niewydolnosci serca.

Prewencja nagtego zgonu:

i. Wptyw czynnikdéw genetycznych (dziedzicze-
nia mendlowskiego i ztozonego) na ryzyko
niepomyslnych nastepstw choroby.

ii. Lepsze modele predykcyjne, ktére umozliwiag
zmniejszenie rezydualnego ryzyka i pozwolg
zapobiegac niepotrzebnym implantacjom ICD.

iii. "Udoskonalenie modeli przewidywaniaryzyka przez
uwzglednienie seryjnie uzyskiwanych danych.

iv. Rola LVOTO w przewidywaniu ryzyka u dzieci
(pozorna rozbiezno$¢ w poréwnaniu z osoba-
mi dorostymi).

Nowe metody leczenia:

i. Kliniczna przydatnos¢ inhibitoréw miozyny,
innych lekéw drobnoczasteczkowych oraz
pojawiajacych sie metod terapii genetycznej.

6. Kardiomiopatia rozstrzeniowa:

W duzej liczbie przypadkéw genetyczne podtoze
rodzinnie wystepujacej DCM jest wcigz nieznane.

b. Brakuje szczeg6towych danych natemat przebiegu

klinicznego w réznych postaciach DCM, uwarun-
kowanych lub niewarunkowanych genetycznie.
Nie wiadomo, czy odpowiedz na farmakoterapie
u pacjentéw z DCM jest zréznicowana w zaleznosci
od jej etiologii.

www.journals.viamedica.pl/kardiologia_polska 111



ZESZYTY EDUKACYJNE. KARDIOLOGIA POLSKA 5-6/2023

d.

Optymalna strategia prewencji SCD pozostaje nie-
ustalona. Nie ma danych z prospektywnych préb
klinicznych we wspotczesnych kohortach otrzymu-
jacych obecnie zalecane leczenie zachowawcze. Ta
luka jest szczegdlnie istotne u pacjentéw z DCM
i LVEF >35%.

Zalecenia dotyczace uprawiania sportu i przydat-
nos¢ profilaktycznej farmakoterapii w zapobiega-
niu wystapieniu DCM u nosicieli wariantéw gene-
tycznych.

7. Nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory:

a.
b.
C.
d.

Czestos¢ wystepowania choroby.

Historia naturalna i odpowiedz na leczenie.
Prewencja SCD.

Zalecenia dotyczace uprawiania sportu.

8. Arytmogenna kardiomiopatia prawej komory:

a.

Nie ma RCT, w ktérych oceniono by leczenie zabu-
rzen rytmu serca i niewydolnosci serca u tych pa-
cjentéw.

Badania dotyczace wptywu wysitku fizycznego
majg gtéwnie charakter retrospektywny.
Dostepne s3 jedynie ograniczone badania na te-
mat czestosci wystepowania i prognostycznego
znaczenia niewydolnosci serca.

Nie ma badan dotyczacych czestotliwosci i zakresu
przesiewowej oceny klinicznej u bezobjawowych
cztonkéw rodzin.

9. Kardiomiopatia restrykcyjna:

a.

Prewencja SCD.

10. Kardiomiopatie w przebiegu zespotéw i choréb meta-
bolicznych:

112

a.

Nie ma préb klinicznych zrandomizacja lub duzych
kohortowych badan obserwacyjnych, w ktérych
oceniono by role nowych lekéw celowanych dzia-
fajacych na szlak Ras/MAPK (tj. trametinib).
Przeprowadzono niewiele dtugoterminowych ba-
dan, w ktérych oceniano by przebudowe komory
w RAS-HCM.

Skala HCM Risk-Kids nie zostata poddana walidacji
u pediatrycznych pacjentéw z RAS-HCM. Nie ma
danych na temat stratyfikacji ryzyka SCD, chociaz
zidentyfikowano potencjalne czynniki ryzyka.

Nie ma badan, w ktérych oceniono by optymalny
moment rozpoczynania ERT u nastolatkdw i oséb
dorostych z chorobg Pompego o p6znym poczatku.
Nie ma wystandaryzowanych protokotéw le-
czenia pacjentéw z ujemnym wynikiem testu
immunologicznego na obecnos¢ przeciwciat
krzyzowo-reagujacych (ze zsyntetyzowang
a-glukozydaza).

Nie dokonano standaryzacji klinicznych punktéw
koncowych w prébach klinicznych dotyczacych

1.

12.

13.

14.

15.

ERT/leczenia za pomocg szaperonu farmakolo-
gicznego.

Nie ma bezposrednich badan poréwnawczych
agalzydazy alfa i beta.

Optymalny moment rozpoczecia leczenia u bez-
objawowych pacjentek z nieklasyczng choroba.

Amyloidoza:

a.

Potrzebne sg dalsze badania w celu oceny skutecz-
noscii bezpieczenstwa tafamidisu u pacjentéw wll
klasie czynnosciowej wedtug NYHA.

Nalezy dobrze zdefiniowac stratyfikacje ryzyka SCD
i wskazania do implantacji ICD, z uwzglednieniem
szacowanej oczekiwanej dtugosci zycia, konku-
rencyjnej umieralnosci z przyczyn innych niz ser-
cowo-naczyniowe i duzej czestosci wystepowania
aktywnosci elektrycznej bez tetna.

Potrzeba farmakoterapii u pacjentéw zamyloidozg
serca, u ktérych stwierdza sie jedynie subkliniczne
zajecie serca (tj. bezobjawowi pacjenci z nieprawi-
dtowym wynikiem scyntygrafii, ale prawidtowym
wynikiem badania echokardiograficznego), nie
zostata jednoznacznie okreslona.

Uprawianie sportu:

a.

Powrét do uprawiania sportu u pacjentéw z kardio-
miopatiami zwigzanymi z matym ryzykiem (oraz
sposéb zdefiniowania matego ryzyka w odniesieniu
do wysitku fizycznego).

Ryzyko SCD i zalecenia dotyczace wysitku fizycz-
nego u 0séb bez fenotypu choroby bedacych
nosicielami patogennych wariantéw genetycznych.
Rolawysitku fizycznego w ekspresjii progresji choroby.
Potrzebne sa duze prospektywne badania zrando-
mizacja o odpowiedniej mocy statystycznej, aby na
podstawie uzyskanych danych mozna byto sfor-
mutowac optymalne zalecenia dotyczace wysitku
fizycznego, ktéry nie bedzie stanowi¢ zagrozenia
dla pacjentow.

Kwestie reprodukcyjne:

a.

Dla niektérych kardiomiopatii nie ma danych na
temat rokowania w cigzy.

Nie ma préb klinicznych z randomizacja dotycza-
cych stosowania AAD, farmakoterapii niewydolno-
$ci serca oraz interwencji podczas cigzy.

Interwencje pozasercowe:

a.

Nie ma odrebnych danych na temat rokowania
odnoszacych sie do ryzyka zwigzanego zinterwen-
Cjami pozasercowymi.

Leczenie czynnikéw ryzyka sercowo-naczyniowego
u pacjentéw z kardiomiopatiami:

a.

Nie ma danych na temat wptywu choréb wspot-
istniejacych na penetracje, ciezkos¢ i wyniki lecze-
nia kardiomiopatii.
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16. PODSUMOWANIE NAJWAZNIEJSZYCH ZALECEN

Zalecenia m Pozi

Zalecenia dotyczace i dczen przez multidyscyplinarne zespoty diagnostyki i leczenia kardiomiopa

Zaleca sie, aby wszyscy pacjenci z kardiomiopatia i ich krewni mieli dostep do multidyscyplinarnych zespotéw maja-

cych odpowiednie kompetencje w diagnostyce i leczeniu kardiomiopatii

U wszystkich nastolatkéw z kardiomiopatia zaleca sie odpowiednie i poczynione we wtasciwym czasie przygo-

towania do przekazania opieki z osrodka pediatrycznego do osrodka dla dorostych pacjentéw, w tym wspélne

konsultacje

Zalecenia dotyczace diagnostyki kardiomiopatii

Zalecenia dotyczace badan laboratoryjnych w diagnostyce kardiomiopatii

Rutynowe (poziom 1) badania laboratoryjne sg zalecane u wszystkich pacjentdéw z podejrzewang lub potwierdzona
kardiomiopatia w celu oceny etiologii i ciezkosci choroby, a takze utatwienia wykrywania manifestacji pozaserco- -

wych i oceny wtérnej dysfunkgji narzgdow

Zaleca sie, aby u wszystkich pacjentéw z podejrzeniem lub rozpoznaniem kardiomiopatii dokonywac systematycznej
oceny opartej na multiparametrycznym podejéciu, ktére obejmuje ocene kliniczng, analize rodowodu, EKG, monito-
rowanie holterowskie, badania laboratoryjne oraz obrazowanie réznymi metodami

Zaleca sie, aby u wszystkich pacjentéw z podejrzeniem kardiomiopatii dokonywac oceny wywiadu rodzinnego

i konstruowac tréj- lub czteropokoleniowy rodowdd, ktéry utatwia rozpoznanie, dostarcza wskazéwek na temat
etiologii, a takze pozwala okresli¢ sposéb dziedziczenia i zidentyfikowad krewnych zagrozonych rozwojem choroby

Zalecenie dotyczace oceny echokardiograficznej u pacjentéw z kardiomiopatia

Wszechstronng ocene wymiaréw serca, czynnosci skurczowej LV i RV (globalnej i regionalnej) oraz czynnosci roz-
kurczowej LV zaleca sie u wszystkich pacjentéw z kardiomiopatia podczas poczatkowej oceny i dalszej obserwacji
w celu monitorowania progresji choroby oraz utatwienia stratyfikacji ryzyka i leczenia

Zalecenia dotyczace wskazan do rezonansu magnetycznego serca u pacjentow z kardiomiopatig

CMR ze wzmocnieniem kontrastowym zaleca sie u pacjentéw z kardiomiopatia podczas poczatkowej oceny -

Zalecenia dotyczace tomografii komputerowej i metod medycyny nuklearnej

Scyntygrafie ze znacznikiem kostnym (DPD/PYP/HMDP) zaleca sie u pacjentdéw z podejrzeniem ATTR-CA w celu
utatwienia rozpoznania

Zalecenia dotyczace poradnictwa i badan genetycznych w kardiomiopatiach

Poradnictwo genetyczne
Poradnictwo genetyczne, prowadzone przez odpowiednio wyszkolony personel medyczny i obejmujace edukacje
genetyczng w celu umozliwienia podejmowania swiadomych decyzji oraz wsparcie psychospoteczne, jest zalecane
u rodzin z dziedziczng lub podejrzewang dziedziczng kardiomiopatia niezaleznie od tego, czy rozwaza sie badania
genetyczne

Zaleca sie, aby badania genetyczne w kierunku kardiomiopatii byty wykonywane w warunkach dostepu do multi-

dyscyplinarnego zespotu, w tym ekspertéow w dziedzinie metodologii badan genetycznych, interpretacji wariantow
genetycznych oraz klinicznego wykorzystywania badan genetycznych, typowo w ramach wyspecjalizowanego
osrodka diagnostyki i leczenia kardiomiopatii lub sieci zapewniajgcej dostep do takich kompetencji

U wszystkich oséb poddawanych badaniom genetycznym w kierunku kardiomiopatii zaleca sie poradnictwo gene-

tyczne przed badaniem genetycznym i po nim
Jezeli rodzina decyduje sie na diagnostyke prenatalna, zaleca sie, aby przeprowadzac ja we wczesnym okresie cigzy,

aby mozliwe byty decyzje dotyczace kontynuacji cigzy lub koordynacji opieki podczas cigzy

Probanci

Badania genetyczne zaleca sie u pacjentdw spetniajgcych kryteria diagnostyczne kardiomiopatii w przypadkach,
w ktdrych umozliwia to postawienie rozpoznania, ocene rokowania, stratyfikacje terapeutyczna lub podjecie decyzji

B
dotyczacych prokreacji pacjenta, a takze kiedy umozliwi to kaskadowg ocene genetyczng krewnych, ktérych w prze-
ciwnym razie trzeba by obja¢ dtugoterminowym nadzorem
Badania genetyczne zaleca sie u osoby zmartej, u ktérej w badaniu posmiertnym stwierdzono kardiomiopatie, jezeli c

rozpoznanie genetyczne utatwi postepowanie u zyjacych krewnych
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Cztonkowie rodziny
Zaleca sie, aby oferowac kaskadowe badania genetyczne, z poradnictwem przed badaniem i po nim, dorosty
krewnym z grupy ryzyka, jezeli postawiono pewne rozpoznanie genetyczne (tj. wykryto wariant patogenny/praw—
dopodobnie patogenny) u osoby z kardiomiopatia w danej rodzinie (poczawszy od krewnych pierwszego stopnia,
jezeli sg dostepni, a nastepnie kaskadowo dalszych krewnych)

Nie zaleca sie diagnostycznych badan genetycznych u krewnego pacjenta z kardiomiopatia, u ktérego nie stwierdza

sie fenotypu choroby, jezeli w rodzinie nie postawiono pewnego rozpoznania genetycznego (tj. nie wykryto warian-
tu patogennego/prawdopodobnie patogennego)
Zalecenie dotyczace przeszczepiania serca u pacjentow z kardiomiopatia

Ortotopowe przeszczepienie serca zaleca sie u kwalifikujacych sie do tego pacjentéw z zaawansowang niewydolno-

$cig serca (w -1V klasie czynno$ciowej wedtug NYHA) lub arytmig komorowa niepoddajaca sie leczeniu zacho- -

wawczemu/inwazyjnemu/za pomoca urzadzen, u ktérych nie ma bezwzglednych przeciwwskazan

Zalecenia dotyczace postepowania w migotaniu i trzepotaniu przedsionkéw u pacjentéw z kardiomiopatia

Leczenie przeciwkrzepliwe

Doustne leczenie przeciwkrzepliwe w celu zmniejszenia ryzyka udaru mézgu i incydentéw zakrzepowo-zatorowych
zaleca sie (o ile nie jest ono przeciwwskazane) u wszystkich pacjentéw z HCM lub amyloidozg serca oraz AF lub
trzepotaniem przedsionkow

Doustne leczenie przeciwkrzepliwe w celu zmniejszenia ryzyka udaru mézgu i incydentéw zakrzepowo-zatoro-

wych zaleca sie u pacjentéw z DCM, NDLVC lub ARVC oraz AF lub trzepotaniem przedsionkdw i >2 pkt w skali
CHA,DS,-VASc u mezczyzn lub 23 pkt u kobiet

Kontrola objawoéw i niewydolnosci serca

Zaleca sie ablacje przezcewnikowa AF w celu kontroli rodzaju rytmu serca po niepowodzeniu lub nietolerancji lecze-
nia jednym AAD klasy I lub Ill w celu zmniejszenia objawéw wynikajgcych z nawrotéw AF u pacjentdéw z napado-
wym lub przetrwatym AF i kardiomiopatia

Zaleca sie ablacje przezcewnikowg AF w celu odwrécenia dysfunkgji LV u pacjentdw z AF i kardiomiopatia, jezeli

komponent dysfunkcji LV wywotany przez szybka czynnosc serca jest bardzo prawdopodobny, niezaleznie od wyste-
powania objawow

Leczenie choréb wspétistniejgcych i towarzyszacych czynnikéw ryzyka

U pacjentéw z kardiomiopatia zaleca sie modyfikacje niezdrowego stylu zycia i celowane leczenie wspdtistniejgcych
standw w celu ograniczenia wystepowania AF i zmniejszenia ciezkosci objawdw zwigzanych z AF
Zalecenia dotyczace wszczepialnych kardiowerterow-defibrylatoréw u pacjentéw z kardiomiopatia

Zalecenia ogdlne

Implantacje ICD zaleca sie tylko u tych pacjentdw, u ktérych mozna oczekiwac przezycia >1 roku w dobrej jakosci

Zaleca sie, aby decyzje dotyczace implantacji ICD podejmowac w procesie wspdlnego podejmowania decyzji, ktory:
* jest oparty na danych z badan naukowych;

* uwzglednia indywidualne preferencje, poglady, okolicznosci i wartosci danej osoby; oraz

* zapewnia, ze dana osoba rozumie korzysci, szkody oraz mozliwe konsekwencje réznych mozliwosci leczenia
Zaleca sie, aby przed implantacjg ICD u pacjentéw prowadzi¢ poradnictwo dotyczace ryzyka nieuzasadnionych wy-

tadowan, powikian zwigzanych z urzadzeniem, a takze implikacji urzadzenia dla funkcjonowania w spoteczenstwie,
pracy zawodowej i prowadzenia pojazdow
Nie zaleca sie implantacji ICD u pacjentdw z ustawicznymi komorowymi zaburzeniami rytmu do czasu opanowania

arytmii komorowej

Prewencja wtdrna

Implantacje ICD zaleca sie:
* U pacjentdw z HCM, DCM lub ARVC, ktérzy przezyli nagte zatrzymanie krazenia z powodu VT lub VF, badz

u ktérych wystapita samoistna utrwalona arytmia komorowa bedaca przyczyng omdlenia lub zaburze hemody-
namicznych, ale nie byto odwracalnych przyczyn arytmii

* u pacjentéw z NDLVC lub RCM, ktérzy przezyli nagte zatrzymanie krazenia z powodu VT lub VF, badz u ktérych
wystapita samoistna utrwalona arytmia komorowa bedgca przyczyng omdlenia lub zaburzen hemodynamicz-

nych, ale nie byto odwracalnych przyczyn arytmii

Prewencja pierwotna
U wszystkich pacjentéw z kardiomiopatia, u ktérych nie wystapito nagte zatrzymanie krazenia ani utrwalona
arytmia komorowa, zaleca sie wszechstronng stratyfikacje ryzyka SCD podczas poczatkowej oceny, a nastepnie C
w odstepach 1-2 lat, a takze w kazdym przypadku zmiany stanu klinicznego
>
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Stosowanie zweryfikowanych algorytmoéw/skal oceny ryzyka SCD, jezeli sa one dostepne, jako narzedzi wspomaga-
jacych wspdlne podejmowanie decyzji, kiedy oferuje sie implantacje ICD, zaleca sie u pacjentéw z HCM
Wybér ICD

Jezeli wskazany jest ICD, zaleca sie ocene, czy pacjent nie mdgtby odnies¢ korzysci z CRT

Zalecenia dotyczace rutynowej dalszej obserwacji pacjentéw z kardiomiopatia
Zaleca sie, aby u wszystkich klinicznie stabilnych pacjentéw z kardiomiopatia co 1-2 lata dokonywac rutynowej

multiparametrycznej kontroli, obejmujacej EKG i echokardiografie
Ocene kliniczng z EKG i obrazowaniem réznymi metodami zaleca sie u pacjentéw z kardiomiopatig w kazdym

przypadku znacznej lub nieoczekiwanej zmiany objawdw

Zalecenia dotyczace badan przesiewowych w rodzinie oraz dalszej obserwacji krewnych
Po przeprowadzeniu kaskadowych badan genetycznych zaleca sie multiparametryczng ocene kliniczng, obejmujaca
EKG i obrazowanie serca, a takze dfugoterminowa dalsza obserwacje u krewnych pierwszego stopnia, u ktérych

wystepuje ten sam wariant wywotujacy chorobe, co u probanta
Po przeprowadzeniu kaskadowych badan genetycznych zaleca sie, aby krewnych pierwszego stopnia bez fenotypu

choroby, u ktérych nie wystepuje ten sam wariant wywotujacy chorobe, co u probanta, zwolnic¢ z dalszej obser-
wacji, ale zaleci¢ im ponowng ocene w przypadku wystapienia objawdw lub pojawienia sie w rodzinie nowych
klinicznie istotnych danych

Jezeli u probanta nie wykryto wariantu patogennego/prawdopodobnie patogennego lub nie przeprowadzono ba-

dan genetycznych, zaleca sie, aby u krewnych pierwszego stopnia dokona¢ multiparametrycznej poczatkowej oceny
klinicznej, obejmujacej EKG i obrazowanie serca

Zalecenia dotyczace wsparcia psychologicznego dla pacjentéw i cztonkéw rodzin z kardiomiopatia
Zaleca sie, aby wsparcie psychologiczne przez odpowiednio wyszkolony personel medyczny oferowac wszystkim
osobom, ktore doswiadczyty przedwczesnego nagtego zgonu sercowego cztonka rodziny z kardiomiopatig

Zaleca sie, aby wsparcie psychologiczne przez odpowiednio wyszkolony personel medyczny oferowac wszystkim

osobom z dziedziczng kardiomiopatia, u ktérych zastosowano wszczepialny kardiowerter-defibrylator

Zalecenia dotyczace oceny zawezania drogi odptywu lewej komory

U wszystkich pacjentéw z HCM podczas poczatkowej oceny zaleca sie przezklatkowa echokardiografie 2D i dop-
plerowska w spoczynku i podczas préby Valsalvy w pozycji siedzacej i pétlezacej — a nastepnie w pozycji stojacej,
jezeli wczesniej nie wywotano gradientu cisnienia — w celu wykrycia LVOTO

U objawowych pacjentéw z HCM i spoczynkowym lub wywotanym szczytowym chwilowym gradientem cisnienia

w drodze odptywu LV <50 mm Hg zaleca sie echokardiografie 2D i dopplerowska podczas wysitku fizycznego

w pozycji stojacej, siedzacej (jezeli jest to mozliwe) lub potlezacej w celu wykrycia dajgcego sie wywotac LVOTO oraz

niedomykalnosci mitralnej wywotanej przez wysitek

Zalecenia dotyczace zachowawczego leczenia zawezania drogi odptywu lewej komory

Beta-adrenolityki niewywierajgce dziatania naczyniorozszerzajacego, w dawkach stopniowo zwiekszanych do

maksymalnej tolerowanej, zaleca sie jako leczenie pierwszego rzutu w celu zmniegjszenia objawoéw u pacjentéw ze B
spoczynkowym lub dajgcym sie wywotaé LVOTO

Werapamil lub diltiazem, w dawkach stopniowo zwiekszanych do maksymalnej tolerowanej, zaleca sie w celu

zmniejszenia objawow u objawowych pacjentéw ze spoczynkowym lub dajacym sie wywotaé LVOTO, ktorzy nie B

tolerujg beta-adrenolitykdw lub majg przeciwwskazania do stosowania tych lekdw
Dizopiramid, w dawce stopniowo zwiekszanej do maksymalnej tolerowanej, zaleca sie w potgczeniu z beta-adreno-

litykiem (lub, jezeli nie jest to mozliwe, z werapamilem lub diltiazemem) w celu zmniejszenia objawéw u pacjentdw
ze spoczynkowym lub dajacym sie wywota¢ LVOTO

Zalecenia dotyczace leczenia redukujgcego przegrode

Zaleca sie, aby SRT byto przeprowadzane przez doswiadczonych operatoréw bedgcych czescig multidyscyplinarnego
zespotu ekspertdw zajmujacego sie leczeniem HCM
SRT w celu zmnigjszenia objawdw zaleca sie u pacjentdw ze spoczynkowym lub maksymalnym wywotanym gra-

dientem cisnienia w LVOT =50 mm Hg, ktorzy sa w IlI-IV klasie czynnosciowej wedfug NYHA/w klasyfikacji Rossa
pomimo maksymalnego tolerowanego leczenia zachowawczego.
Miektomie przegrody raczej niz ASA zaleca sie u dzieci ze wskazaniem do SRT, a takze u dorostych pacjentéw ze

wskazaniem do SRT oraz z innymi zmianami wymagajacymi interwengji chirurgicznej (np. nieprawidtowosci zastaw- C
ki mitralnej)

s

[,
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Dodatkowe zalecenia dotyczace prewencji nagtego zgonu sercowego u pacjentéw z kardiomiopatig przerostowa

Prewencja wtérna

Implantacje ICD zaleca sie u pacjentow, ktorzy przezyli nagte zatrzymanie krazenia spowodowane VT lub VF, lub
u ktérych wystapit samoistny utrwalony VT z zaburzeniami hemodynamicznymi

Prewencja pierwotna
Zaleca sie stosowanie kalkulatora HCM Risk-SCD jako metody szacowania ryzyka nagtego zgonu w ciggu 5 lat

u pacjentdw w wieku >16 lat w prewencji pierwotnej
Zaleca sie stosowanie zweryfikowanych modeli przewidywania ryzyka w populacji pediatrycznej (np. HCM Risk-Kids)

jako metody szacowania ryzyka nagtego zgonu w ciggu 5 lat u pacjentéw w wieku <16 lat w prewencji pierwotnej
Zaleca sie, aby oceniac 5-letnie ryzyko SCD podczas pierwszej oceny, a nastepnie ponownie w odstepach 1-2 lat lub

- B
B
B
B

Zalecenia dotyczace wszczepiania kardiowertera-defibrylatora u pacjentéw z kardiomiopatia rozstrzeniowa

zawsze w przypadku zmiany stanu klinicznego

Prewencja wtdrna

ICD zaleca sie w celu zmniejszenia ryzyka nagtego zgonu i umieralnosci ogdinej u pacjentow z DCM, ktdrzy przezyli
nagte zatrzymanie krazenia lub u ktérych wystapita arytmia komorowa bedaca przyczyng niestabilnosci hemodyna- B

micznej

Zalecenie dotyczace ambulatoryjnego monitorowania elektrokardiogramu u pacjentéw z nierozstrzeniowg kardio-

miopatig lewej komory

U pacjentéw z NDLVC zaleca sie ambulatoryjne monitorowanie EKG corocznie lub w przypadku zmiany stanu c
klinicznego, w celu utatwienia postepowania i stratyfikacji ryzyka

Zalecenia dotyczace wszczepiania kardiowertera-defibrylatora u pacjentéw z nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej

komory

ICD zaleca sie w celu zmniejszenia ryzyka nagtego zgonu i umieralnosci ogélnej u pacjentéw z NDLVC, ktdrzy

przezyli nagte zatrzymanie krazenia lub u ktérych wystapita arytmia komorowa bedaca przyczyna niestabilnosci C
hemodynamicznej

Zalecenie dotyczace ambulatoryjnego monitorowania elektrokardiogramu u pacjentéw z arytmogenna kardiomiopa-

tig prawej komory

U pacjentéw z ARVC zaleca sie coroczne ambulatoryjne monitorowanie EKG w celu utatwienia rozpoznania, poste- c
powania i stratyfikacji ryzyka

Zalecenia dotyczace leczenia antyarytmicznego u pacjentéw z arytmogenna kardiomiopatig prawej komory

Leczenie beta-adrenolitykiem zaleca sie u pacjentdw z ARVC oraz VE, NSVT lub VT

Zalecenia dotyczace prewencji nagtego zgonu sercowego u pacjentéw z arytmogenng kardiomiopatig prawej komo-
ry

Prewencja wtérna

ICD zaleca sie w celu zmniejszenia ryzyka nagtego zgonu i umieralnosci ogdinej u pacjentow z ARVC, ktérzy przezyli
nagte zatrzymanie krazenia lub u ktérych wystapita arytmia komorowa bedaca przyczyng niestabilnosci hemodyna-
micznej

Zalecenia dotyczace postepowania u pacjentow z kardiomiopatia restrykcyjna
Zaleca sie, aby wykorzystywa¢ obrazowanie réznymi metodami do réznicowania miedzy RCM a HCM lub DCM
z fizjologig restrykcyjng

Zaleca sie, aby na poczatku obserwacji wykonywac zaréwno badania serca, jak i diagnostyke pozasercowa w celu

oceny zajecia ukfadu nerwowo-miesniowego oraz oceny w kierunku innych zespotdw klinicznych
U wszystkich dzieci z RCM zaleca sie cewnikowanie serca w celu pomiaru ci$nienia w tetnicy ptucnej i PVR w mo-

mencie rozpoznania, a nastepnie w odstepach 6-12 miesiecy w celu oceny zmian PVR
Implantacje ICD zaleca sie w celu zmniejszenia ryzyka nagtego zgonu i umieralnosci ogélnej u pacjentéw z RCM,

ktdrzy przezyli nagte zatrzymanie krazenia lub u ktérych wystgpita arytmia komorowa bedaca przyczyng niestabil-
nosci hemodynamicznej

Zalecenia dotyczace wysitku fizycznego u pacjentéw z kardiomiopatia

Wszystkie kardiomiopatie
U wszystkich oséb z kardiomiopatia, ktére sa do tego zdolne, zaleca sie systematyczne wysitki fizyczne o matej lub
umiarkowanej intensywnosci

U wszystkich pacjentéw z kardiomiopatia zaleca sie zindywidualizowang ocene ryzyka w celu sformutowania zale-
cen dotyczacych wysitku fizycznego
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Wysitkdw fizycznych o duzej intensywnosci, w tym wyczynowego uprawiania sportu, nie zaleca sie u 0séb z grupy
duzego ryzyka oraz u oséb z zawezaniem drogi odptywu lewej komory lub wywotywang przez wysitek ztozona
arytmig komorowa
ARVC

U oséb z ARVC nie zaleca sie wysitkow fizycznych o umiarkowanej i/lub duzej intensywnosci, w tym wyczynowego

uprawiania sportu
DCM i NDLVC

Wysitkow fizycznych o duzej intensywnosci, w tym wyczynowego uprawiania sportu, nie zaleca sie u 0séb obja-
wowych, z frakcjg wyrzutowg lewej komory <40%, z wywotywang przez wysitek ztozong arytmia komorowa lub
patogennymi wariantami genow LMNA lub TMEMA43

Zalecenia dotyczace kwestii zwigzanych z prokreacjg u pacjentéw z kardiomiopatig

U wszystkich kobiet przed cigzg zaleca sie ocene ryzyka i poradnictwo z wykorzystaniem klasyfikacji mWHO do
oceny ryzyka u matki
U wszystkich kobiet w wieku prokreacyjnym i ich partneréw zaleca sie poradnictwo dotyczace bezpiecznej i skutecz-

nej antykoncepgji
U wszystkich mezczyzn i kobiet przed prokreacjg zaleca sie poradnictwo dotyczace ryzyka odziedziczenia choroby

Pordd drogami natury zaleca sie u wiekszosci kobiet z kardiomiopatiami, chyba ze wystepuja potoznicze wskazania
do ciecia cesarskiego, ciezka niewydolnos¢ serca (EF <30% lub IlI-IV klasa wedtug NYHA) lub ciezkie zawezanie
drogi odptywu, a takze u kobiet, u ktérych poréd rozpoczat sie w trakcie leczenia doustnym lekiem przeciwkrzepli-
wym

Zaleca sie, aby przed cigza dokonywac uwaznej analizy lekdéw przyjmowanych przez pacjentke pod wzgledem ich

bezpieczenstwa podczas cigzy i dokonywa¢ odpowiednich modyfikacji leczenia w zaleznosci od jego tolerancji
podczas cigzy
U pacjentek z AF zaleca sie terapeutyczng antykoagulacje za pomocg LMWH lub VKA w zaleznosci od stadium cigzy

Zalecenia dotyczace operacji niekardiochirurgicznych u pacjentéw z kardiomiopatia

U wszystkich pacjentéw z kardiomiopatia poddawanych operacji zaleca sie monitorowanie EKG w okresie okoto-
operacyjnym
U pacjentéw z kardiomiopatia i podejrzewang lub rozpoznang HF, u ktérych planuje sie NCS zwigzang z posrednim

lub duzym ryzykiem, zaleca sie ponownga ocene czynnosci LV w echokardiografii (w tym ocene LVOTO u pacjentéw
z HCM) oraz oznaczenie stezenia NT-proBNP/BNP, chyba ze te badania zostaty niedawno wykonane

Zaleca sie, aby pacjentdw z kardiomiopatig i genotypem duzego ryzyka lub wspdtistniejacymi czynnikami ryzyka
powiktan arytmicznych lub HF, badz z ciezkim LVOTO kierowa¢ przed planowa NCS na dodatkowa specjalistyczng
ocene do osrodka diagnostyki i leczenia kardiomiopatii

U pacjentéw w wieku <65 lat, ktérzy maja krewnego pierwszego stopnia z kardiomiopatia, przed NCS zaleca sie

wykonanie EKG i TTE niezaleznie od wystepowania objawoéw

Zalecenie dotyczace leczenia czynnikéw ryzyka sercowo-naczyniowego u pacjentéw z kardiomiopatia

Identyfikacje i leczenie czynnikéw ryzyka i choréb wspdtistniejacych zaleca sie jako integralng cze$¢ postepowania e
u pacjentéw z kardiomiopatia

*Klasa zalecen; "PPoziom wiarygodnosci danych naukowych

Skroty: 2D, dwuwymiarowa; AAD, lek antyarytmiczny; AF, migotanie przedsionkéw; ARVC, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory; ASA, alkoholowa ablacja przegro-
dy; ATTR-CA, transtyretynowa amyloidoza serca; BNP, peptyd natriuretyczny typu B; CHA,DS -VASc (skala), zastoinowa niewydolnos¢ serca lub dysfunkcja lewej komory,
nadcisnienie tetnicze, wiek =75 lat (2 pkt), cukrzyca, udar mézgu (2 pkt) — choroba naczyn, wiek 65-74 lat, pte¢ zeriska; CMR, rezonans magnetyczny serca; CRT, terapia
resynchronizujaca; DCM, kardiomiopatia rozstrzeniowa; DPD, kwas 3,3-difosfono-1,2-propanodikarboksylowy; EKG, elektrokardiogram; EF, frakcja wyrzutowa; HCM, kardio-
miopatia przerostowa; HF, niewydolnos¢ serca; HMDP, difosfonian hydroksymetylenu; ICD, wszczepialny kardiowerter-defibrylator; LMWH, heparyna drobnoczasteczkowa;
LV, lewa komora; LVOT, droga odptywu lewej komory; LVOTO, zawezanie drogi odptywu lewej komory; mWHO, zmodyfikowana klasyfikacja Swiatowej Organizacji Zdrowia;
NCS, operacja niekardiochirurgiczna; NDLVC, nierozstrzeniowa kardiomiopatia lewej komory; NSVT, nieutrwalony czestoskurcz komorowy; NT-proBNP, N-koricowy fragment
propeptydu peptydu natriuretycznego typu B; NYHA, Nowojorskie Towarzystwo Kardiologiczne; PVR, ptucny opér naczyniowy; PYP, pirofosforan; RCM, kardiomiopatia re-
strykcyjna; RV, prawa komora; SCD, nagty zgon sercowy; SRT, leczenie redukujgce przegrode; TTE, echokardiografia przezklatkowa; VE, przedwczesne pobudzenia komorowe;
VF, migotanie komér; VKA, antagonista witaminy K; VT, czestoskurcz komorowy
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(Czechy), Maja-Lisa Lachen (Norwegia), Benjamin Meder
(Niemcy), Richard Mindham (Wielka Brytania), James Moon
(Wielka Brytania), Jens Cosedis Nielsen (Dania), Steffen
Petersen (Wielka Brytania), Eva Prescott (Dania), Mary N.
Sheppard (Wielka Brytania), Gianfranco Sinagra (Wtochy),
Marta Sitges (Hiszpania), Jacob Tfelt-Hansen (Dania), Rhian
Touyz (Kanada), Rogier Veltrop (Holandia), Josef Veselka
(Czechy), Karim Wahbi (Francja), Arthur Wilde (Holandia),
Katja Zeppenfeld (Holandia)

Krajowe towarzystwa kardiologiczne nalezace do
ESC, ktdre aktywnie uczestniczyty w procesie recenzowa-
nia ,Wytycznych ESC dotyczacych postepowania w kardio-
miopatiach — rok 2023": Algieria: Algerian Society of Car-
diology, Brahim Kichou; Armenia: Armenian Cardiologists
Association, Hamayak Sisakian; Austria: Austrian Society
of Cardiology, Daniel Scherr; Belgia: Belgian Society of
Cardiology, Bernhard Gerber; Bosnia i Hercegowina:
Association of Cardiologists of Bosnia and Herzegovina,
Alen Dzubur; Bulgaria: Bulgarian Society of Cardiology,
Mariana Gospodinova; Chorwacja: Croatian Cardiac Soci-
ety, Ivo Planinc; Cypr: Cyprus Society of Cardiology, Hera
Heracleous Moustra; Czarnogéra: Montenegro Society
of Cardiology, Nikola Pavlovic; Czechy: Czech Society
of Cardiology, David Zemanek; Dania: Danish Society
of Cardiology, Morten Steen Kvistholm Jensen; Egipt:
Egyptian Society of Cardiology, Ahmad Samir; Estonia:
Estonian Society of Cardiology, Kairit Palm; Finlandia:
Finnish Cardiac Society, Tiina Helid; Francja: French Society
of Cardiology, Karim,Wahbi; Grecja: Hellenic Society of
Cardiology, Vlachopoulos Haralambos; Hiszpania: Spanish
Society of Cardiology, Victoria Canadas-Godoy; Holandia:
Netherlands Society of Cardiology, Folkert W. Asselbergs;
Irlandia: Irish Cardiac Society, Deirdre Ward; Islandia:
Icelandic Society of Cardiology, Berglind Adalsteinsdottir;
Izrael: Israel Heart Society, Miry Blich; Kirgistan: Kyrgyz
Society of Cardiology, Olga Lunegova; Kosowo: Kosovo So-
ciety of Cardiology, Afrim Poniku; Liban: Lebanese Society
of Cardiology, Roland Kassab; Litwa: Lithuanian Society of

Cardiology, Juraté Barysiené; Luksemburg: Luxembourg
Society of Cardiology, Steve Huijnen; totwa: Latvian Soci-
ety of Cardiology, Ainars Rudzitis; Macedonia Pétnocna:
The National Society of Cardiology of North Macedonia,
Elizabeta Srbinovska Kostovska; Malta: Maltese Cardiac
Society, Tiziana Felice; Maroko: Moroccan Society of Car-
diology, Nawal Doghmi; Motdawia: Moldavian Society of
Cardiology, Eleonora Vataman; Niemcy: German Cardiac
Society, Eric Schulze-Bahr; Norwegia: Norwegian Society
of Cardiology, Vibeke Marie Almaas; Polska: Polish Cardiac
Society, Elzbieta Katarzyna Biernacka; Portugalia: Portu-
guese Society of Cardiology, Dulce Brito; Rumunia: Ro-
manian Society of Cardiology, Monica Rosca; San Marino:
San Marino Society of Cardiology, Marco Zavatta; Serbia:
Cardiology Society of Serbia, Arsen Ristic; Stowacja: Slovak
Society of Cardiology, Eva Goncalvesovd; Stowenia: Slo-
venian Society of Cardiology, Matjaz Sinkovec; Syryjska
Republika Arabska: Syrian Cardiovascular Association,
Ahmad Rasheed Al Saadi; Szwajcaria: Swiss Society of
Cardiology, Ardan M. Saguner; Szwecja: Swedish Soci-
ety of Cardiology, Pyotr G. Platonov; Tunezja: Tunisian
Society of Cardiology and Cardiovascular Surgery, lkram
Kammoun; Turcja: Turkish Society of Cardiology, Ahmet
Celik; Ukraina: Ukrainian Association of Cardiology, Elena
Nesukay; Uzbekistan: Association of Cardiologists of
Uzbekistan, Timur Abdullaev; Wegry: Hungarian Society
of Cardiology Robert Sepp; Whochy: Italian Federation of
Cardiology, Gianfranco Sinagra.

Komisja Europejskiego Towarzystwa Kardiologicz-
nego ds. Wytycznych dotyczacych Praktyki Klinicznej
(ESC Clinical Practice Guidelines Committee): Eva Prescott
(przewodniczaca) (Dania), Stefan James (wspotprzewodni-
czacy) (Szwecja), Elena Arbelo (Hiszpania), Colin Baigent
(Wielka Brytania), Michael A. Borger (Niemcy), Sergio
Buccheri (Szwecja), Borja lbanez (Hiszpania), Lars Kgber
(Dania), Konstantinos C. Koskinas (Szwajcaria), John William
McEvoy (Irlandia), Borislava Mihaylova (Wielka Brytania),
Richard Mindham (Wielka Brytania), Lis Neubeck (Wielka
Brytania), Jens Cosedis Nielsen (Dania), Agnes A. Pasquet
(Belgia), Amina Rakisheva (Kazachstan), Bianca Rocca (Wto-
chy), Xavier Rossello (Hiszpania), llonca Vaartjes (Holandia),
Christiaan Vrints (Belgia), Adam Witkowski (Polska), Katja
Zeppenfeld (Holandia).

21.PODZIEKOWANIA
Sebastian Onciul otrzymuje podziekowania przewodni-
czacych grupy roboczej za udostepnienie obrazéw CMR
zamieszczonych na rycinie 7.

22. PISMIENNICTWO
Pismiennictwo znajduje sie w European Heart Journal: Eur
Heart J. 2023; 44(37): 3503-3626.
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