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ABSTRACT

Cardiomyopathies are a group of rare diseases of a myocardium in a pediatric population
which affect 1-1.5 cases per 100 000 children. Restrictive cardiomyopathy (RCM) is the
least common type, which constitutes 2-5% of all cardiomyopathies. RCM is characteri-
zed by a diastolic dysfunction which is a result of an increased stiffness of the ventricu-
lar myocardium with a normal systolic function. Differential diagnosis should include
especially constrictive pericarditis. Because of a poor prognosis, it is important to diag-
nose patients as soon as possible and to early qualify them for a heart transplantation.
In this case report, we described the history of a 14-year-old boy with ascites, who
was referred to the hospital with a suspicion of a liver failure. After performing detailed
diagnostic tests (such as echocardiography, 24-hour ECG monitoring, magnetic resonance
and cardiac catheterization), patient was initially diagnosed with idiopathic restrictive
cardiomyopathy with QTc prolongation. As a result of pharmacotherapy (diuretics, anti-
coagulant doses of acetylsalicylic acid, B-blockers and magnesium) the general condition
of the patient was stabilized. Six months after the final diagnosis heart transplantation
was performed.
© 2014 Polish Pediatric Society. Published by Elsevier Urban & Partner Sp. z o.0. All
rights reserved.

10. roku zycia [1]. Podzial kardiomiopatii ewoluowal na

Wstep przestrzeni ostatnich dziesiecioleci. Systematyka obejmowata

kardiomiopatie pierwotne oraz kardiomiopatie wtérmne
Kardiomiopatie sg rzadka grupg choréb mieénia sercowego. w przebiegu innych choréb, np. choréb autoimmunologicz-
W populacji pediatrycznej pierwotne kardiomiopatie wyste- nych, metabolicznych czy endokrynologicznych [2, 3|.
Puja z czestoscig 1-1,5 przypadkdéw na 100 000 dzieci ponizej W ostatnim dziesiecioleciu nastapit duzy postep zaréwno
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w diagnostyce obrazowej, genetycznej, jak i molekularnej
schorzen mieénia sercowego. Aktualna i obowigzujgca
w Polsce klasyfikacja zaproponowana przez Europejskie
Towarzystwo Kardiologiczne definiuje kardiomiopatie jako
nieprawidlowosci wynikajgce z dysfunkcji anatomicznej i funk-
cjonalnej miocardium. Wyrézniono kardiomiopatie przero-
stowg (hypertrophic cardiomiopathy; HCM), zastoinowa (dila-
ted cardiomiopathy; DCM), restrykcyjng (restrictive cardiomio-
pathy; RCM), arytmogenng kardiomiopatie prawej komory
(arrhythmogenic right ventricular cardiomiopathy; ARVC) oraz
kardiomiopatie niesklasyfikowane [4]. W kazdym z tych
typéw mozna wyrdzni¢ postacie rodzinne, czyli uwarunko-
wane genetycznie, oraz te wystepujace u pacjenta de novo.

Najrzadszym typem kardiomiopatii jest kardiomiopatia
restrykcyjna. Stanowi ona 2-5% wszystkich kardiomiopatii,
z czego rodzinne wystepowanie choroby opisuje sie jedynie
w % przypadkéw [S]. Kardiomiopatie restrykcyjng stwierdza
sie w przebiegu réznych choréb ogdlnoustrojowych m.in.
amyloidozy, sarkoidozy, zespotu eozynofilowego. Istota cho-
roby polega na ograniczeniu podatnosci rozkurczowej komory
lub komér serca, wynikajgcej ze zmian w miocardium lub/i
we wsierdziu, przy przewaznie prawidtowej lub nieco obnizo-
nej funkcji skurczowej i prawidlowej grubosci mieénia serco-
wego [6]. Rozpoznanie kliniczne bywa trudne ze wzgledu na
niespecyficzne objawy, do ktérych nalezg: zwiekszona meczli-
wos¢, dusznosé, bdle w klatce piersiowej, omdlenia, powiek-
szenie obwodu brzucha czy obrzeki [6]. W badaniu fizykalnym
zazwyczaj stwierdza sie nadmiernie wypelnione zyly szyjne,
rytm cwalowy i skurczowy szmer niedomykalnosci zastawki
mitralnej lub tréjdzielnej. W zdjeciu radiologicznym (RTG)
klatki piersiowej zwracajg uwage cechy zastoju w krazeniu
plucnym oraz powiekszona sylwetka serca. Elektrokardio-
gram (EKG) moze ujawnic¢ cechy powiekszenia przedsionkéw,
zaburzenia repolaryzacji (niekiedy z towarzyszacym wydtuze-
niem odstepu QTc zagrazajgcego wystgpieniem arytmii
komorowych) oraz zaburzenia rytmu serca (m.in. trzepotanie
przedsionkéw, czestoskurcz nadkomorowy) [6, 7]. W badaniu
echokardiograficznym stwierdza sie powiekszenie obu przed-
sionkdéw oraz uposledzong czynnosé rozkurczowa komér przy
prawidlowych wymiarach $cian serca i zwykle prawidlowej
czynnoséci skurczowej komor [8]. W diagnostyce réznicowej
nalezy uwzgledni¢ przede wszystkim zaciskajgce zapalenie
osierdzia. W leczeniu kardiomiopatii restrykcyjnej stosowane
sg gléwnie diuretyki, ktére poprzez redukcje wolemii zmniej-
szaja objawy plucnego i systemowego zastoju zylnego.
Wazna jest takze profilaktyka przeciwzakrzepowa. Przy
wspdtwystepowaniu zlozonych, groznych dla zycia arytmii
konieczne bywa wszczepienie kardiowertera-defibrylatora, a w
przypadku bradyarytmii - stymulatora serca [9]. U pacjenta
z kardiomiopatig restrykcyjna kluczowe jest wczesne wykona-
nie transplantacji serca (do 4 lat od rozpoznania), aby unikng¢
rozwiniecia sie nadci$nienia plucnego, ktére dyskwalifikuje
chorego z tej formy leczenia [10]. Rokowanie bez przeszczepie-
nia serca jest zle. Srednie 5-letnie przezycie wynosi 20-40% [3].

Opis przypadku

Chlopiec 14-letni ze Srodowiska wiejskiego, urodzony w 40
tygodniu cigzy drogg ciecia cesarskiego z masg ciata 3200 g,

Apgar 9 punktéw, zostal skierowany do szpitala z podejrze-
niem niewydolnosci watroby. Od okolo miesigca matka
zaobserwowala u syna powiekszanie sie obwodu brzucha,
a od ponad pét roku nauczyciel wychowania fizycznego
obserwowal szybsze meczenie sie chiopca w trakcie wysitku.
Dotychczasowy rozwdj chlopca byt prawidtowy, rzadko cho-
rowal, a sporadyczne infekcje drég oddechowych leczone
byty objawowo. Z informacji uzyskanych z karty zdrowia
dziecka wynikalo, ze chlopiec szczepiony byl wedtug kalen-
darza szczepien, badania bilansowe nie wykazywaty odchy-
lenr od normy. 3 miesigce przed przyjeciem, poza stwierdze-
niem niedoboru masy ciata, stan zdrowia chlopca oceniono
jako dobry. Wywiad rodzinny w kierunku choréb uktadu
krazenia oraz innych choréb przewleklych byl negatywny.
Przy przyjeciu stan ogdélny chlopca oceniono jako $redni.
Badaniem przedmiotowym stwierdzono: niedobér masy
ciala (masa ciata: 41 kg tj. <3. centyla, wzrost 153 cm tj. 3.-
10. centyl, BMI = 14,5 kg/m? tj. <3. centyla), blado§¢ powlok
skérnych, duszno$é spoczynkowa, objawy zastoju obwodo-
wego (wzmozone tetnienie zyl szyjnych, wypelnienie zyt
powierzchownych powlok brzusznych), powiekszenie obwo-
du brzucha (do 77cm) z objawami wodobrzusza oraz
hepatosplenomegalie (Ryc. 1). Rytm serca cwalowy, o cze-
stoéci 90/min, ci$nienie tetnicze bylo prawidlowe (120-100/
75-60 mmHg). Badania laboratoryjne wykonane przy przy-
jeciu, w tym morfologia krwi obwodowej, wskazniki stanu
zapalnego, badania biochemiczne oceniajgce funkcje nerek,
watroby i trzustki, jonogram oraz proteinogram nie wyka-
zaly istotnych odchylen od normy. Stwierdzano jedynie
nieznacznie podwyzszone stezenie bilirubiny (bilirubina cat-
kowita = 1,5 mg/dl; N < 1,0 mg/dl, bilirubina bezposrednia =
0,53 mg/dl; N < 0,2 mg/d]; bilirubina posrednia = 0,97 mg/dl;
N < 0,8mg/dl) oraz nieco wydluzony czas protrombinowy
(PT=19,3 s, N:111-15 s, INR=1,4; N:0,8-1,2). W diagnostyce
réznicowej wykluczono: czynniki infekcyjne, w tym tokso-
plazmoze, zakazenie wirusami zapalenia watroby, cytome-
galowirusem, wirusem Ebsteina i Barr oraz chorobe trzewna,
niedobér al-antytrypsyny, chorobe Wilsona, choroby rozro-
stowe i choroby autoimmunologiczne. W badaniu ultrasono-
graficznym jamy brzusznej uwidoczniono narzady migz-
szowe o prawidlowej echogenicznosci, duzg ilos¢ wolnego
plynu w jamie otrzewnej oraz poszerzenie zyl watrobowych
do segmentu nadwgtrobowego o $rednicy do 16 mm (Ryc. 2).
U pacjenta wykonano zdjecie radiologiczne klatki piersiowej,
stwierdzajgc powiekszenie sylwetki serca i cechy zastoju
zylnego w krazeniu malym. Pacjent zostat skierowany na
konsultacje kardiologiczng. W EKG =zarejestrowano rytm
zatokowy o czesto$ci 90/min z cechami bloku przedsion-
kowo-komorowego I stopnia, cechy powiekszenia obu przed-
sionkéw i prawej komory, rozlegle zaburzenia repolaryzacji
oraz wydluzony odstep QTc do 0,5 s (Ryc. 3a). W badaniu
echokardiograficznym uwidoczniono znaczne powiekszenie
obu przedsionkéw (z przewaga prawego) i zyl systemowych,
restrykcyjny profil naplywu przez zastawki przedsionkowo-
-komorowe z niedomykalnoscig zastawki tréjdzielnej II stop-
nia oraz nieznaczne pogrubienie mieénia lewej komory
z prawidlowg frakcjg wyrzutowa (Ryc. 4). W worku osierdzio-
wym stwierdzono niewielkg ilo$¢ plynu (za lewg komorg do
4 mm, przed prawg komorg do 5 mm), osierdzie nieco bar-
dziej echogenne. Nie wykazano cech typowych dla
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