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αρουσιάζεται περιστατικό νεα-
ρής ασθενούς με διάγνωση
μυοκαρδιοπάθειας σε παιδική
ηλικία, η οποία πέραν του λοι-

πού εργαστηριακού, απεικονιστικού και
ηλεκτροφυσιολογικού ελέγχου, υποβλή-
θηκε και σε γενετικό έλεγχο. Ο τελευταίος
ανέδειξε μία πιθανά παθογόνο μετάλλαξη
στο γονίδιο της δερμοπλακίνης (DSP).
Σύμφωνα με την εκτίμηση του κινδύνου
για αιφνίδιο καρδιακό θάνατο συστήθηκε
τοποθέτηση εμφυτεύσιμου απινιδωτή σε
ηλικία 18 ετών, πρακτική την οποία η ασθε-
νής απέρριψε. Τρία χρόνια αργότερα, στα
πλαίσια της τακτικής παρακολούθησης και
εν τη απουσία συγκοπτικών και προσυγ-
κοπτικών επεισοδίων παρατηρείται έκ-
πτωση της συστολικής λειτουργίας της
αριστερής κοιλίας.

Παρουσίαση περιστατικού
Νεαρή γυναίκα 21 ετών προσήλθε

προγραμματισμένα για επαναληπτικό
έλεγχο στα πλαίσια γνωστής μυοκαρδιο-
πάθειας. Το ιστορικό της άρχεται από το
2015 όταν σε ηλικία 14 ετών παρουσίασε
επαναλαμβανόμενα επεισόδια προκάρ-
διου άλγους, διάρκειας μερικών λεπτών
και ένα λιποθυμικό επεισόδιο. Λόγω
αυτών νοσηλεύτηκε επανειλημμένως σε
παιδιατρικό νοσοκομείο όπου υπεβλήθη
σε έλεγχο με ηλεκτροκαρδιογράφημα
(ΗΚΓ), υπερηχοκαρδιογράφημα, Holter
ρυθμού και δοκιμασία κοπώσεως. Πέραν
της παρουσίας πολύμορφων κοιλιακών
συστολών δεν αναδείχθηκαν λοιπά παθο-
λογικά ευρήματα. 

Στο τέλος του ίδιου έτους διενεργή-
θηκε μαγνητική τομογραφία καρδιάς
(CMR) με εικόνα οξείας μυοκαρδίτιδας
(καθυστερημένη ενίσχυση γαδολινίου
(LGE) στο μεσοκοιλιακό διάφραγμα, το κα-
τώτερο και το πλάγιο τοίχωμα της αριστε-
ρής κοιλίας) και επηρεασμένη συστολική
λειτουργία αμφοτέρων των κοιλιών (LVEF
= 56,8%, RVEF = 48,8%). Ο επακόλουθος
εργαστηριακός έλεγχος δεν ανέδειξε πα-
θολογικές τιμές μυοκαρδιακών ενζύμων ή
στοιχεία ιογενούς λοίμωξης. Στο άμεσο
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μέλλον η ασθενής υποβλήθηκε δύο φορές
ακόμα σε CMR. Τα ευρήματα ήταν συμβατά με
μη ισχαιμικού τύπου φλεγμονώδη ή διηθητικού
τύπου εξεργασία (μυοκαρδίτιδα/ μυοκαρδιο -
πάθεια) ενώ παρατηρήθηκε σχετική βελτίωση της
λειτουργικότητας των κοιλιών (LVEF= 58,3%,
RVEF= 50,8%). Η ασθενής τέθηκε σε αγωγή με
αμιωδαρόνη σταδιακά μειούμενη μέχρι την ηλι-
κία των 15 ετών και συνέχιση με προπρανολόλη
20mg x2, περινδοπρίλη 2,5mg x2, και σπειρονο-
λακτόνη 12,5mg x2 ημερησίως.

Προς περαιτέρω διερεύνηση και παρακολού -
θηση κατά την ενήλικο ζωή, παραπέμφθηκε σε
εξειδικευμένο τμήμα αρρυθμιών, όπου βρέθηκαν
θετικά όψιμα δυναμικά σε καρδιογράφημα συμ-
ψηφισμού (2/3 συμβατικά κριτήρια) και απουσία
πρόκλησης εμμένουσας κοιλιακής ταχυκαρδίας
κατά τον προγραμματισμένο ηλεκτροφυσιολογικό
έλεγχο (ΗΦΕ). Λίγους μήνες αργότερα η ασθενής
εισήχθη και πάλι στο νοσοκομείο λόγω κοιλιακού
άλγους και βρέθηκε αυξημένη τιμή τροπονίνης I. 

Το 2019, διενεργήθηκε γενετικός έλεγχος
που ανέδειξε μία ισχυρής πιθανότητας παθογόνο
μετάλ λαξη του γονιδίου DSP. Η ίδια διαφοροποί-
ηση εντοπίστηκε και στο γονιδίωμα του πατρός
της. Η Εικόνα 1 παρουσιάζει το οικογενειακό
ιστορικό της ασθενούς, σε βάθος τριών γενεών. 

Από το λοιπό έλεγχο του πατρός παρατηρή-
θηκαν διαταραχές επαναπόλωσης, ασύγχρονη
κίνηση στο χώρο εξόδου της δεξιάς κοιλίας και
εικόνα φλεγμονής του μυοκαρδίου στη CMR.
Ωστόσο, ο ΗΦΕ ήταν αρνητικός για πρόκληση
κοιλιακής ταχυκαρδίας. 

Ο κλινικός έλεγχος της μητρός ήταν αρνητι-
κός για μυοκαρδιακή νόσο. Ωστόσο, στο ευρύ-
τερο οικογενειακό περιβάλλον της ίδιας
παρα τηρείται ένα περιστατικό αιφνίδιου καρδια-
κού θανάτου σε υιό του αδελφού της, σε ηλικία
18 ετών λόγω υπερτροφικής μυοκαρδιοπάθειας
(σύμφωνα με την ιατροδικαστική έκθεση).

ΕΝΔΙΑΦΕΡΟΝ ΠΕΡΙΣΤΑΤΙΚΟ // ΑΝΑΣΤΑΣΙΑ ΞΗΝΤΑΡΑΚΟΥ

Εικόνα 1. Γενεαλογικό δέντρο τριών γενεών. Το βέλος δείχνει την ασθενή. Τα
άτομα της ίδιας γενιάς απεικονίζονται στο ίδιο οριζόντιο επίπεδο ενώ οι κάθε-
τες γραμμές συνδέουν το εκάστοτε άτομο ή ζευγάρι με τους απογόνους τους. 

Εικόνα 1. ΗΚΓ της ασθενούς σε ηλικία 21 ετών που διενεργήθηκε στο πλαίσιο του επανελέγχου.
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Βάσει των ανωτέρω ευρημάτων, συστήθηκε η
εμφύτευση απινιδωτικής συσκευής καθώς και η
αποφυγή έντονης σωματικής δραστηριότητας και
ανταγωνιστικού αθλητισμού για την ασθενή.
Λόγω προσωπικών ενστάσεων της ίδιας, δεν
πραγματοποιήθηκε η τοποθέτηση της συσκευής.
Συνεχίστηκε, ωστόσο η τακτική κλινική παρακο-
λούθηση ανά 6 μήνες.

Κατά τον έλεγχο που διενεργήθηκε 4 έτη μετά
την αρχική εκτίμηση με επαναληπτικό ΗΦΕ, η
ασθενής παρουσιάστηκε ασυμπτωματική, χωρίς
ιστο ρικό συγκοπτικών ή προ-συγκοπτικών επει σο-
δίων και αρνητικά όψιμα δυναμικά. Το αποτέλε-
σμα της εξέτασης ήταν και πάλι αρνητικό.
Παρατηρήθηκαν ωστόσο χαμηλά δυνα μικά
στο ΗΚΓ και παράταση του QT διαστήματος (Ει-
κόνα 2), διάχυτη υποκινησία με επη ρεασμένη συ-
στολική λειτουργία της αριστερής κοιλίας και
κλάσμα εξώθησης 35%, καθώς και παρουσία 5
επεισοδίων μη εμμένουσας κοιλιακής ταχυκαρδίας
στον 24ωρο έλεγχο με Holter ρυθμού. Κατά συνέ-
πεια, αποφασίστηκε η εμφύτευση απινιδωτή, στο
πλαίσιο πρωτογενούς πρόληψης.

Συζήτηση
Η αρρυθμιογόνος μυοκαρδιοπάθεια είναι μία

κληρονομική νόσος που χαρακτηρίζεται από την
αντι κατάσταση του φυσιολογικού μυοκαρδίου
με ινώδη και λιπώδη ιστό, οδηγώντας τελικά σε
έκ πτωση της λειτουργικής ικανότητας της καρ-
διάς και στην πυροδότηση κακοήθων αρ ρυθ-
μιών.1 Οι δομικές αλλοιώσεις εντοπίζονται στη
δεξιά, στην αριστερή ή και σε αμφότερες τις
κοιλίες, ενώ η διεισδυτικότητα της νόσου σε
συγγενείς πρώτου βαθμού είναι περίπου 28-
58%.1,2

Ο γονιδιακός έλεγχος φαίνεται να αποκτά όλο
και σημαντικότερο ρόλο στη διαχείριση των ασθε-
νών με κληρονομικές μυοκαρδιοπάθειες. Η ερ-
μηνεία των πληροφοριών που προσφέρει μπορεί
να συμβάλει καθοριστικά στην κλινική διαχείριση
και την εκτίμηση του κινδύνου, αποτελώντας έναν
από τους υποκινητές στη λήψη των θεραπευτικών
αποφάσεων.3 Τόσο η ανωτέρω ασθενής όσο και ο
πατέρας της έχουν μία παθογόνο μετάλλαξη στο
γονίδιο DSP που κωδικοποιεί την πρωτεΐνη δεσμο -
πλακίνη. Η ανορθόδοξη έκφραση του γονιδίου και
η δυσλειτουργία της παραγόμενης πρωτεΐνης σχε-

τίζονται με την εκδήλωση κακοήθων κοιλιακών αρ-
ρυθμιών.4 Συνολικά 9 γονίδια (PKP2, DSP, DSG2,
DSC2, FLNC, JUP, TMEM43, PLN, DES) έχουν
ισχυρή ένδειξη συσχέτισης με τη νόσο, ενώ οι με-
ταλλάξεις της δεσμοπλακίνης ανιχνεύονται στο
3% των ασθενών.5,6

Ιδιαίτερο ενδιαφέρον παρουσιάζει ο διαφο-
ρετικός φαινότυπος μεταξύ της ασθενούς και του
πατρός της, παρά την ύπαρξη της ίδιας παθογό-
νου μετάλλαξης στο γονότυπό τους. Το γεγονός
αυτό μπορεί να ερμηνευτεί από τη διαφορετική
εκφραστικότητα της εκάστοτε μετάλλαξης και την
ποικιλομορφία των φαινοτύπων στα άτομα που
πάσχουν.5

Ωστόσο, από το οικογενειακό περιβάλλον της
μητέρας της ασθενούς γίνεται αναφορά για αιφ-
νίδιο καρδιακό θάνατο ενός συγγενούς σε νεαρή
ηλικία, χωρίς συνυπάρχοντα προβλήματα υγείας.
Προκύπτουν συνεπώς εύλογα ερωτήματα ανα-
φορικά με τη συνεργατική δράση του λοιπού γε-
νετικού υποστρώματος στην εκφραστικότητα και
τη διεισδυτικότητα μίας παθογόνου ή πιθανά πα-
θογόνου μετάλλαξης.

Η διάγνωση της αρρυθμιογόνου μυοκαρδιο-
πάθειας της αριστερής κοιλίας μπορεί να τεθεί
στην ασθενή με βάση τα κριτήρια της Πάντοβα7

καθώς πληροί 2 μείζονα (συστολική δυσλειτουρ-
γία της αριστερής κοιλίας και παρουσία ίνωσης
στη μαγνητική τομογραφία καρδιάς) και 2 ελάσ-
σονα (χαμηλά δυναμικά στο ΗΚΓ και επεισόδια
μη εμμένουσας κοιλιακής ταχυκαρδίας στην
24ωρη παρακολούθηση Holter) κριτήρια. Η δια-
στρωμάτωση του κινδύνου αιφνίδιου καρδιακού
θανάτου βασίστηκε τόσο σε αναίμακτους δείκτες
όσο και στο αποτέλεσμα της επεμβατικής διαδι-
κασίας του ΗΦΕ. Πράγματι, σύμφωνα με την
πρόσφατη δημοσίευση των Gasperetti et al.8 η
προγραμματισμένη κοιλιακή διέγερση αποτελεί
έναν ισχυρό δείκτη για την εκτίμηση του κινδύνου
αιφνίδιου καρδιακού θανάτου της ACM, ιδιαίτερα
στους ασθενείς ενδιάμεσου και χαμηλού κινδύ-
νου. 

Σύμφωνα με τις συστάσεις του Heart Rhythm
Society (HRS),9 η έκπτωση της συστολικής λει-
τουργίας που παρατηρήθηκε κατά τον επαναλη-
πτικό έλεγχο της ασθενούς, αναβάθμισε την
ένδειξη πρωτογενούς πρόληψης μέσω εμφύτευ-
σης απινιδωτή, από CLASS IIa σε CLASS I.9 Κρί-
νεται ωστόσο άξια αναφοράς η απουσία κλινικών
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συμπτωμάτων κατά τη διάρκεια των 4 ετών για τα
οποία η ασθενής παρέμεινε οικειοθελώς χωρίς
εμφυτεύσιμο απινιδωτή, ακολουθώντας ωστόσο
τακτικό πρόγραμμα παρακολούθησης. 

Τα παραπάνω δεδομένα συνοψίζουν τη σύν-
θετη αιτιοπαθογένεια της αρρυθμιογόνου καρ-
διομυοπάθειας και την αξία της πολυπαραγο-
ντικής προσέγγισης, ακολουθώντας μία τακτική
σφαιρικής αξιολόγησης του ασθενούς που περι-
λαμβάνει δεδομένα γενετικά, κλινικά, απεικονι-
στικά και επεμβατικά.10 Ωστόσο, παραμένει
ακόμα υπαρκτή η ανάγκη για περαιτέρω βελ-
τίωση των οδηγιών και των διεθνών συστάσεων
ώστε να επιτευχθεί υψηλότερη ακρίβεια, όχι μόνο
για τον εντοπισμό των ασθενών υψηλού κινδύ-
νου, αλλά και της καταλληλότερης χρονικής στιγ-
μής κατά την οποία οι ασθενείς θα λάβουν μέγι-
στο όφελος από την εμφύτευση απινιδωτή.
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