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Pacjentka, lat 50, zostata skierowana do poradni kardiologicznej z powodu postepujgcej dusznosci
wysitkowej, ograniczenia tolerancji wysitku fizycznego oraz epizodéw kotatania serca. W wywiadzie
stwierdzano astme oskrzelowg trwajacg od okoto 15 lat, nadci$nienie tetnicze od 10 lat oraz nadwage
(BMI 28,4 kg/m?). Chora zgtaszata duszno$é wysitkowa odpowiadajaca Ill klasie czynno$ciowej wedtug
NYHA. W wywiadzie odnotowano réwniez przebyty epizod omdlenia z utratg przytomnosci w 2020
roku. W badaniu przedmiotowym obecny byt szmer skurczowy nad sercem oceniany na 4/6 wedtug
skali Levine’a, bez obrzekdw obwodowych, z pojedynczymi swistami nad polami ptucnymi oraz
saturacjg 97%. Istotny byt dodatni wywiad rodzinny — ojciec chorej ,,chorowat na przerost serca”.

W badaniach laboratoryjnych stwierdzono podwyzszone stezenie NT-proBNP (1117 pg/ml) oraz
nieznacznie podwyzszone stezenie troponiny (18 ng/l). Parametry funkcji nerek i watroby pozostawaty
prawidtowe. Zapis elektrokardiograficzny wskazywat jednoznacznie na cechy przerostu miesénia lewej
komory (Ryc. 1). W echokardiografii uwidoczniono typowy obraz kardiomiopatii przerostowej
zawezajgcej (ang. hypertrophic cardiomyopathy — HCM), co pozwolito na rozpoznanie choroby (Ryc. 2).
Witaczono leczenie farmakologiczne obejmujace metoprolol o przedtuzonym uwalnianiu i leczenie
wziewne z powodu wspotistniejgcej astmy oskrzelowej.

Po trzech miesigcach terapii uzyskano jedynie czesciowga poprawe kliniczng. Pacjentka nadal zgtaszata
znaczng meczliwo$¢ odpowiadajgca II/1Il klasie NYHA. W badaniu echokardiograficznym utrzymywat
sie istotny asymetryczny przerost miesnia lewej komory, maksymalnie do 24 mm w segmencie
przednio-przegrodowym, przy zachowane] frakcji wyrzutowe] lewej komory wynoszacej 75%.
Stwierdzono réwniez gradient w drodze odptywu lewej komory (LVOT) w spoczynku na poziomie 50—
55 mmHg. W badaniu Holter EKG zarejestrowano dwa epizody nieutrwalonego czestoskurczu
komorowego (nsVT). W zwigzku z utrzymujgcymi sie objawami zwiekszono dawke B-adrenolityku do
125 mg metoprololu na dobe.

Pomimo eskalacji leczenia po kolejnych szesciu miesigcach doszto do dalszego pogorszenia stanu
klinicznego. Pacjentka zgtaszata nasilenie dusznosci wysitkowej do klasy NYHA I1ll, bdle w klatce
piersiowej, zawroty gtowy oraz kotatania serca. W badaniu echokardiograficznym obserwowano
progresje zawezenia drogi odptywu lewej komory — gradient LVOT wynosit 60 mmHg w spoczynku oraz
96 mmHg po probie Valsalvy. Stezenie NT-proBNP wzrosto do 1590 pg/ml. Z uwagi na nasilenie
objawéw pacjentke skierowano do hospitalizacji celem poszerzenia diagnostyki w kierunku fenokopii
HCM, w tym amyloidozy transtyretynowej, choroby Fabry’ego oraz hemochromatozy. Wykonano
scyntygrafie w kierunku ATTR, test suchej kropli krwi oraz oznaczenie aktywnosci a-galaktozydazy A —
wyniki nie potwierdzity choroby Fabry’ego. Parametry gospodarki zelazowej nie wskazywaty na
hemochromatoze.



Kluczowe znaczenie diagnostyczne miato badanie genetyczne, w ktérym wykryto patogenny wariant
MYH7:c.2609G>A, potwierdzajgcy genetycznie uwarunkowang posta¢ kardiomiopatii przerostowej.
Na podstawie kalkulatora HCM Risk-SCD oszacowano ryzyko nagtego zgonu sercowego na 6,45%, co
wskazywato na stosunkowo wysokie ryzyko i przemawiato za rozwazaniem profilaktycznej implantacji
kardiowertera-defibrylatora (ICD). Biorac pod uwage ciezkie objawy kliniczne, wynikajgce z zawezenia
w LVOT, zdecydowano o implantacji dwujamowego ICD z funkcjg skrécenia opdznienia przedsionkowo-
komorowego (A-V delay). Terapia ta miata na celu zmiane sekwencji aktywacji miesnia sercowego
i zmniejszenie zawezenia drogi odptywu lewej komory.

PaZzdziernik 2023

W kolejnej ocenie klinicznej wykonanej w pazdzierniku 2023 roku stwierdzono czesciowg poprawe
stanu chorej do klasy NYHA II. W echokardiografii utrzymywat sie asymetryczny przerost lewej komory
z maksymalng gruboscig przegrody miedzykomorowej 22 mm, jednak gradient w drodze odptywu
lewej komory zmniejszyt sie do 30 mmHg w spoczynku i 34 mmHg po prébie Valsalvy. Nadal obecne
byto zjawisko SAM oraz umiarkowana niedomykalno$¢ zastawki mitralnej i tréjdzielnej. Dodatkowo
stwierdzono wysokie echokardiograficzne prawdopodobienstwo nadcisnienia ptucnego.

Pazdziernik 2024

Pomimo wdrozonego leczenia w pazdzierniku 2024 roku ponownie doszto do istotnego pogorszenia
klinicznego. Pacjentka zgtaszata bardzo duzg meczliwos¢ oraz znaczne ograniczenie tolerancji wysitku
— problem stanowito nawet wejscie na pierwsze pietro. W badaniu echokardiograficznym ponownie
obserwowano nasilony gradient w LVOT do 65 mmHg przy zachowanej frakcji wyrzutowej lewej
komory wynoszacej 72% oraz obecnym zjawisku SAM. Chora pozostawata réwniez pod opieka
psychiatryczng z powodu zaburzen lekowych.

Grudzien 2025

Po wykluczeniu wolnego metabolizmu leku pacjentke zakwalifikowano do programu lekowego NFZ
B.162 i rozpoczeto terapie mawakamtenem. W kolejnych miesigcach uzyskano wyrazng poprawe
kliniczng — okresowo nawet NYHA |, laboratoryjng oraz echokardiograficzng. Obserwowano stopniowe
zmniejszanie gradientu w LVOT oraz poprawe parametréw biochemicznych, w tym stezenia NT-proBNP
(Ryc. 3). Terapia mawakamtenem pozwolita na skuteczng redukcje objawodw i poprawe jakosci zycia
chorej z obturacyjna postacig kardiomiopatii przerostowej o potwierdzonym podtozu genetycznym.

Podsumowanie odpowiedzi klinicznej na kolejnych etapach leczenia przedstawia rycina 4.

Ryc. 1. EKG z cechami przerostu lewej komory serca.
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Ryc. 2
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Ryc. 3 Po wiaczeniu i eskalacji mawakamtenu

(A) spadek gradientu w LVOT w spoczynku
oraz

(B) spadek gradientu LVOT w prdbie Valsalvy

(C) spadek gradientu srédkomorowego,




Ryc. 4 Przebieg choroby na osi czasu.
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Objawy: dusznos¢ wysitkowa NYHA llI, ograniczenie tolerancji wysitku, kotatania serca.
- Badania laboratoryjne: NT-proBNP 1117 pg/ml, hsTn 18 ng/I

+ Echo serca: obraz typowy dla HCM

+ Rozpoznanie: obturacyjna kardiomiopatia przerostowa (HCM z LVOTO)

+ Wiaczone leczenie: metoprolol, eplerenon, rosuwastatyna, leczenie wziewne (astma)

Czesciowa poprawa — nadal NYHA II/11l.

+ Echo: PMK do 24 mm (przednio-przegrodowo), EF 75%, gradient LVOT 50-55 mmHg
+ Holter EKG: 2 epizody nsVT

+ Rostepowanie: eskalacja dawki B-blokera do 125 mg/dobe

Progresja choroby - nasilenie objawow.

« Dusznosé NYHA I, bole w klatce piersiowej, zawroty gtowy, kotatania serca
« Echo: gradient LVOT 60 mmHg (spocz.), 96 mmHg (po Valsalvy)

+ NT-proBNP 1590 pg/ml

+ Decyzja: hospitalizacja celem poszerzenia diagnostyki

Diagnostyka fenokopii HCM.

Wykonano: MR serca, ponowne echo serca, diagnostyke w kierunku:

« ATTR (scyntygrafia) — wynik ujemny

» Choroba Fabry'ego - test suchej kropli (DBS) prawidtowy,
aktywnos$c¢ a-galaktozydazy A prawidiowa

« Hemochromatoza - Fe/TIBC 37,7% (wartosci w normie)

Badanie genetyczne:
* Wynik: MYH7:c.2609G>A - patogenny
+ Rozpoczanie: genetycznie uwarunkowana kardiomiopatia przerostowa

«+ Implantacja ICD dwujamowego z funkcja skrécenia AV-delay

|+ Cel: prewencja nagtego zgonu sercowego i redukcja gradientu LVOT

Poprawa kliniczna - NYHA 1.

+ Echo: PMK 22 mm, EF 65%

» Gradient LVOT: 30 mmHg (spocz.), 34 mmHg (Valsalva), 55 mmHg (wysitek)
- Obecny SAM, umiarkowana niedomykalnos¢ mitralna i tréjdzielna

+ Wysokie echokardiograficzne prawdopodobieristwo nadci$nienia ptucnego

» Bardzo duza meczliwos¢, problem z wejsciem na 1 pigtro = NYHA IIl
« Stan po omdleniu (sierpieri 2024 r.)
« Echo (17.10.2024): gradient LVOT 65 mmHg, EF 72%, obecny SAM
« Leczenie psychiatryczne - nerwica lgkowa
Po wykluczeniu wolnego metabolizmu leku:
« Kwalifikacja do Programu NFZ B.162

+ Rozpoczecie leczenia mawakamtenem

Efekt terapii Ostatecznie uzyskano znaczna poprawe:
2024/2025r. « kliniczna (spadek klasy NYHA) + echokardiograficzna (redukcja gradientu LVOT,
- laboratoryjna (spadek NT-proBNP) poprawa parametréw serca)
‘Skroty HCM - kardiomi ia pr LVOTO - ezenie drogi odplywu lewej komory: NYHA - klasa czynnosciowa wg NYHA;

| nsVT - nieutrwalony czestoskurcz komorowy: SCD - nagly zgon sercowy: ICD - kardiowerter-defibrylator; SAM - skurcz przed y ptatka mitralneg




