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Souhrn

Izolovana komorova nonkompaktni kardiomyopatie (IVNC) je vzacné geneticky determinované onemocnéni charakte-
rizované velmi vyraznou trabekularizaci luminalni strany stény srde¢ni komory s hlubokymi recesy. Patogeneticky do-
chdzi in utero k zastaveni konsolidace plvodni neusporadané sité myokardialnich trabekul. IVNC se klinicky projevuje
trias: srde¢ni selhani, tromboembolické komplikace a arytmie. Priibéh onemocnéni je variabilni, s pacienty, u nichz se
jedna pouze o ndhodny echokardiograficky nélez, az po pfipady tézkého srde¢niho selhdni a nahlé srde¢ni smrti. Tento
¢lanek predklada prehled problematiky v souc¢asné dobé a na zavér uvadi kratkou kazuistiku nemocné s IVNC.

Klicova slova: arytmie — echokardiografie - nonkompaktni kardiomyopatie — srde¢ni selhani — tromboembolické
komplikace

Isolated ventricular non-compaction: review article with a case-report
example

Summary

Isolated ventricular non-compaction (IVNC) is rare, genetically determined disorder characterized by prominent trabecular-
ization of luminal side of the ventricular wall with deep recesses. The disease is believed to arise due to an in utero arrest of
the compaction of the former loose meshwork of myocardial trabeculations. The symptoms of the disease include: heart
failure, thromboembolic complications and arrhythmias. The course of the disease is variable ranging from patients with
IVNC diagnosis as an incidental finding, to cases of severe heart failure and sudden cardiac death. This article brings an over-
view of the current state of knowledge on the disease and finally presents a short case-report of patient with IVNC.
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Uvod
Izolovand komorovd nonkompaktni kardiomyopatie
(IVNC) je geneticky determinované onemocnéni charak-
terizované velmi vyraznou trabekularizaci lumindlni strany
stény srdecni komory. Pouze mensi ¢ast je tvofena kom-
paktni, tedy morfologicky normalni vrstvou myokardu
tvorici vnéjsi ¢ast stény komory [1]. Jednd se o vzacné one-
mocnéni. Uddvana prevalence je v3ak jisté ovlivnéna cas-
tymi diagnostickymi rozpaky, které vedou k chybnému
zarazeni nemoci. Na prevalenci se jisté podili i véeobecné
horsi informovanost o tomto druhu kardiomyopatie.
Tento ¢lanek si klade za cil pfiblizit nejnovéjsi infor-
mace o tomto onemocnéni a zaroven ilustruje kratkou
kazuistiku 50leté pacientky.

Historie

V roce 1975 publikoval J. Dusek poznatky o perzis-
tujicim spongiéznim myokardu u 5 novorozencl [2].
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Engeberding v roce 1984 poprvé popsal pretrvavajici
sinusoidy v dutiné levé komory srde¢ni pfi echokardio-
grafickém vysetfeni u 33leté pacientky [3]. Nasledné
byly podobné struktury popsany pfiblizné s ro¢nimi
odstupy u dvou 21letych pacientd. Prvni z nich mél
anamnézu srde¢niho selhani jiz v 15. roce véku [4].
U druhého pacienta byly sekéné poprvé prokazany per-
zistujici embryonalni sinusoidy ve ztlustélém myokardu
[5]. V roce 1990 ve studii 8 pfipadl pediatrickych paci-
entd Chin navrhl termin izolovana nonkompaktni kar-
diomyopatie [6]. V roce 1997 Ritter publikoval dalsich
17 ptipadl IVNC z téméf 40 000 echokardiograficky vy-
Setfenych pacientl v prabéhu 10 let [7].

Patogeneze

V ¢asném embryondlnim vyvoji je myokard popisovan
jako neusporadana sit myokardialnich trabekul, mezi
nimiz se nachazeji hluboké recesy. Béhem 5.-8. tydne
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intrauterinniho vyvoje dochazi ke konzolidaci této
sité smérem od srdecnich bazi k apexu a od epikardu
k endokardu. Vzhledem k tomu lezi nejcastéji posti-
zené segmenty levé komory apikédlné a v dalsich pfi-
lehlych lokalizacich. Intertrabekularni recesy jsou pre-
ménény v kapilary myokardu a vytvareji se koronarni
arterie [8,9]. Konzolidace levé komory je uplnégjsi, za-
timco v pravé komore cetnéjsi trabekuly pretrvavaji do
dospélosti fyziologicky. Dle teorie je rozvoj IVNC zpa-
soben zastavenim intrauterinni faze konzolidace myo-
kardu [10]. Tato teorie je podporovéna ziejmou po-
dobnosti mezi embryonalné se vyvijecim myokardem
a myokardem postizenym IVNC [6,9]. Existuji vSak také
prace, které tuto teorii zpochybriuji [11].

Genetika

IVNC je heterogenné geneticky determinované one-
mocnéni, coz ztézuje jednoznacné objasnéni pribéhu
jeji patogeneze. Familidrni forma tvofi asi 2/3 pfipadi
IVNC, sporadické formy jsou vzacnéjsi [12]. Nejcastéji
jsou za vznik onemocnéni odpovédné mutace genl
pro sarkomerické proteiny, napf. genu pro tézky reté-
zec srde¢niho 3-myozinu (MYH?7), srde¢niho troponinu
T (TNNT2), srde¢niho a-aktinu (ACTCT) [13], srde¢niho
myozin vazajiciho proteinu C (MYBPC3) a a-tropomyo-
zinu (TPM1) [14].

Mezi dals$i mutace genli asociované s [IVNC patfi napf.
mutace genu pro mitochondridlni protein tafazzin (TAZ
G4.5), kterd je uvadéna i v souvislosti s Barthovym syn-
dromem (X-gonozomalné dédi¢nd porucha u muzl
spojena s dilatacni kardiomyopatii, laktatovou acidé-
zou, neutropenii a poruchami mitochondridlniho me-
tabolizmu) [15]. Dale Ize zminit mutace protein Z-disk
(Cypher/ZASP) [16], a-dystrobrevinu (DTNA) [17], pro-
teinl jaderné membrany (laminin A/C) [18] aj. Uvedené
mutace mohou byt rovnéz asociovany s jinymi typy
kardiomyopatii, napt. apikalni formou hypertrofické
kardiomyopatie s mutaci ACTCT [19] a hypertrofickou,
dilata¢ni i restriktivni kardiomyopatii s MYH7 [20]. Lze
tak spekulovat, ze véechny hereditarni kardiomyopatie
jsou vzdjemné piibuznd onemocnéni lisici se pouze fe-
notypicky [12].

Podle doporuceni Heart Failure Society of America
[21] je vhodné provedeni klinického (echokardiogra-
fického) screeningu ptibuznych 1. stupné u pacienta
s diagnostikovanou IVNC a odebrani podrobné rodinné
anamnézy u pfibuznych ve 3 generacich.

Epidemiologie

Vyznamnym problémem pro ziskani relevantnich epi-
demiologickych dat je ziejma velkd sporadi¢nost one-
mocnéni, nejisté definovand diagnosticka kritéria
a mala informovanost o tomto druhu kardiomyopatie
kardiology. Uddvana prevalence onemocnéni v jednot-
livych souborech pacientl je velmi zavisla na charak-
teristikdch studované populace a vzdjemné se radové
lisi od 0,014 % [22] po 0,26 % [23]. Vzhledem k tomu,
ze studie byly vesmés provadény retrospektivné na

populaci odesilané k echokardiografickému vysetieni,
bude zfejmé prevalence v obecné populaci nizsi [24].

Casté&ji jsou postizeni muzi (asi 2/3) [25,26]. Bhatia [25]
udava stfedni vék pacientd s prvné diagnostikovanou
IVNC 41 let. Diagndza IVNC byla v nékolika pfipadech
stanovena jiz in utero, existuji v3ak i pfipady pacient(
s ur¢enim diagndézy az po 90. roce véku [27,28].

Klinicky obraz

Pro IVNC je typicka trias: srde¢ni selhdni, arytmie, trom-
boembolické komplikace [7]. Dusnost pii srde¢nim se-
Ihani je nejcastéjSim prvnim symptomem pacientd,
ktery vede posléze k diagndze IVNC. Srdecni selhani pfi
systolické dysfunkci levé komory je zaroven nejcastéj-
$im dlivodem naslednych hospitalizaci. DalSimi uvadé-
nymi symptomy jsou bolesti na hrudi, palpitace, syn-
kopy a presynkopy [25].

Specifickou skupinu pacientl s IVNC predstavuji pe-
diatricti pacienti. U nich je nonkompaktni kardiomyo-
patie casto spojovana s facidlnim dysmorfizmem,
neuromuskuldrnimi onemocnénimi a s vrozenymi vy-
vojovymi vadami srdce [29,30]. Nejednd se tedy de
facto o izolovanou nonkompaktni kardiomyopatii.
Pro pfipad soucasného ndlezu vrozené srdecni vady
a nonkompaktni vrstvy myokardu se vzil termin levo-
komorovéa nonkompaktni kardiomyopatie (LVNC).

Velka ¢ast pacientl s IVNC mlze byt samoziejmé
zcela asymptomatickd a onemocnénije u nich diagnos-
tikovano na zakladé nepfimych patologickych nalezu
(EKG) ¢i pti kardiologické kontrole z jiné pticiny.

Diagnostika

Diagnostickou metodou prvni volby je echokardiogra-
fické vysetieni. Jeho hlavnim uskalim je rozliseni IVNC
od celé fady jinych patologii, které mohou obraz IVNC
imitovat a mezi néz patii hypertrofickad kardiomyopatie,
predevsim jeji apikdlni forma, nasténny trombus v levé
komote, endokardialni fibroelastéza ¢i tumory. Déle je
nutné odlisit IVNC od zdravého myokardu s mensim
poctem prominujicich trabekul. Prvni pokus o stanoveni
jasnych echokardiografickych kritérii, ktera by odliila
IVNC, ucinil v roce 1990 Chin et al [6]. V roce 2001 defino-
vali Jenni et al [1] kritéria na zakladé studie 34 pacient(
publikované Ochslinem et al [22]. Dal3i pouzivana kritéria
popsali v roce 2002 Stollberger et al [31]. Uvedend echo-
kardiograficka kritéria jsou shrnuta v tab. (s. 166).

Dle prace provedené Kohli et al [32] jsou v3ak i tato
uvedend diagnostickd kritéria pro IVNC malo specificka
a vedou k nadhodnoceni prevalence onemocnéni. Fin-
sterera Stolberger [33] proto navrhuji kombinovat kritéria
uzita ve studii Ochslinem (pomér kompaktni a nonkom-
paktnivrstvy alespon 1:2 a prikaz perfuze intertrabeku-
larnich recest barevnym dopplerovskym mapovanim)
s kritérii dle Stollbergera (tab.). Pfi splnéni viech bodl
obou kritérii Ize oznacit diagnézu IVNC za jistou. Pfi spl-
néni kritérii dle definice pouze jednoho z autor( je dia-
gnodza oznacena jako pravdépodobnad. Jako moznou Ize
konecné diagndzu oznacit, pokud je pocet prominujicich
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trabekul niz8i nez 4, nebo pokud je pomér mezi nonkom-
paktni a kompaktni vrstvou nizsi nez 2.

Velmi spolehlivou metodou ke stanoveni diagnézy
IVNC se zd4 byt MRI srdce. Petersonem udavany pomér
nonkompaktni a kompaktni vrstvy alespon 2,3 : 1 ke
stanoveni diagnézy IVNC znamenal senzitivitu 86 %
pfi 99% specificité [34]. Jacquier et al [35] stanovili kri-
téria pro diagnézu IVNC pomoci stanoveni poméru
mezi hmotou nonkompaktni vrstvy k hmoté celé levé
komory, nonkompaktni vrstva musi tvofit 20 % a vice
hmoty levé komory.

Pri CT vysetieni srdce stejné jako pfi ventrikulogra-
fii mUze byt rovnéz zjisténa houbovita struktura stény
levé komory srdec¢ni, coz upozorni na moznost one-
mocnéni. Tyto metody jsou viak ¢astéji vyuzivany k vy-
loucenti jiné srdecni patologie [24].

EKG je pro diagnostiku IVNC nespecifické. Krivka
muze byt zcela normalni. Casto je pfitomen blok Tawa-
rova raménka. Z arytmii nalézdme AV blokady rdzného
stupné, fibrilaci sini, béhy nesetrvalé i setrvalé komo-
rové tachykardie [25], nebo muze byt IVNC diagnosti-
kovana na zakladé vysetieni po resuscitaci pro komo-
rovou fibrilaci jako v pfipadé nize uvedené kazuistiky.
Obecné Ize fici, ze komorové arytmie jako komplikace
IVNC jsou pfitomny u dospélych. U déti byvaji naproti
tomu popisovany spiSe supraventrikuldrni arytmie,
specificky pro populaci détskych pacientd je potom
syndrom preexcitace [24,36].

Pribéh onemocnéni

Bhatia etal [25] provedlivroce 2011 metaanalyzu 5 studif
[22,37-40] se shodnymi ¢i velmi podobnymi diagnostic-
kymi kritérii provedenych mezi léty 1984-2006. Soubor
zahrnoval celkem 241 pacient(. Primérny vék pfi stano-
veni diagndzy byl 41 let s 65% podilem muz{. Primérna
doba sledovani byla 39 mésicl. V prabéhu sledovani
byla nej¢astéjsi pricinou morbidity hospitalizace pro sr-
decni selhani (38 %). Tromboembolicka komplikace byla
zaznamendana u 8 % pacientu. Celkovy pocet ptipadu je
vsak vyssi, nebot néktefi pacienti méli tyto komplikace
opakované. Uzivani antikoagulacni terapie nebylo ve
sledovanych studiich vzdy specifikovano.

Tab. Echokardiograficka kritéria pro diagnostiku IVNC
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Celkem 26 % pacientl podstoupilo implantaci ICD
z primarné nebo sekundarné preventivnich ddvoda.
U 12 % z nich byla pomoci ICD spravné detekovéna
a terminovana komorova arytmie. V novéjsich pracich
[41] je adekvéatni terapie vybojem ICD uvadéna az ve
33 %. Celkem 15 % pacientl ze souboru podstoupilo
transplantaci srdce.

Celkova mortalita byla 14 %, 7,6 % pacientli zemfelo
nahlou srde¢ni smrti a 5,2 % zemfelo v dlsledku termi-
nalniho srdeé¢niho selhani. Umrti v diisledku systémové
embolizace zaznamendno nebylo, 1 pacient zemfiel na-
sledkem plicni embolie.

Ve stejném roce publikovali Habib et al multicentric-
kou studii se 105 pacienty [26]. Stfedni vék pacientU pfi
stanoveni diagnozy byl 45 let, opét s dvoutfetinovou
prevahou muzi. Vyrazné nejcastéjsim prvnim sympto-
mem byla dusnost (78 % pacientd), 17 % pacientl bylo
pfi stanoveni diagndzy asymptomatickych. Snizenou
systolickou funkci levé komory srde¢ni mélo vstupné
dle echokardiografického vysetteni 84 % nemocnych,
z toho tézkou systolickou dysfunkci 46 % pacient(.

V prabéhu sledovani (prdmérné 2,33 roku) bylo nej-
castéjsi komplikaci opét srdecni selhani (31 %), trom-
boembolicka nemoc (v¢etné pfitomnosti neembolizu-
jiciho trombu v levé komore) byla zaznamenéna v 11 %,
zavazna komorova arytmie v 7 % pfipadu. ICD byl im-
plantovan 28 % pacientd. Mortalita predstavovala
11 % nemocnych, v 8 % pfipadl podstoupili pacienti
transplantaci srdce.

Habib et al stanovilirovnéz prediktory umrti ¢i srde¢ni
(NYHA 1lI-1V), vysoké plnici tlaky v levé komote srdecni
a hospitalizace pro srdec¢ni selhani. Rovnéz pacienti se
vstupné snizenou ejek¢ni frakci levé komory srdecni
méli horsi prognézu. Naproti tomu u pacientd, u nichz
bylo onemocnéni zachyceno ndhodné ¢i pomoci scree-
ningu, byla prognéza vyrazné lepsi.

Terapie

V soucasné dobé neexistuje specifickd terapie IVNC.
Lécebny postup volime podle komplikujicich fak-
tord. U pacientl se srde¢nim selhanim se terapie fidi

kritéria dle Chin et al [6]
kratkou osu nebo z apikalni projekce).

kritéria dle Jenni et al [1]

pomér kompaktni vrstvy k celkové siice stény levé komory < 0,5 (méfeno v diastole v parasternaini projekci na

typicka dvojvrstva struktura myokardu s vnéjsi kompaktni a vnitfni nonkompaktni vrstvou s pomérem minimalné

1:2 méfeno na konci systoly v parasterndlni projekci na kratkou osu

prevazné segmentarni lokalizace postizeni (nejcastéji v oblasti apikalni a midventrikuldrné na spodni a bo¢ni

sténé)

komunikace intertrabekuldrnich recest s dutinou komory prokazatelné barevnym dopplerovskym mapovanim

absence soucasné jiné anomalie myokardu

kritéria dle

Stollberger et al [31] svalll

3 nebo vice trabekul prominujicich v jedné projekci do levé komory z volné stény apikalné od roviny papilarnich

prlikaz perfuze a komunikace intertrabekularnich prostor s levou komorou pomoci barevného dopplerovského

mapovani
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Obr. 1. a obr. 2. Echokardiograficky obraz INVC u 50leté pacientky (kazuistika)

Obr. 1. Parasternalni projekce na kratkou osu
Patrna je vyrazna nonkompaktni ¢ast svaloviny spodni
a boc¢ni stény.

obecnymi doporu¢enymi postupy [42]. U pacientl
s tézkou systolickou dysfunkci levé komory srde¢ni je
indikovana implantace ICD v ramci primarni prevence
nahlé srdec¢ni smrti. V ramci sekundarni prevence
je implantace ICD pochopitelné indikovana u paci-
entl s vyznamnou komorovou arytmii. Pfi souc¢asnych
znamkach komorové dyssynchronie je indikovana bi-
ventrikuldrni kardiostimulace. Farmakoterapie zahrnuje
betablokatory, inhibitory ACE, ev. diuretika a antagoni-
stu aldosteronu.

Vzhledem k tromboembolickym komplikacim je in-
dikovana rovnéz antikoagulacni terapie. Jeji nasazeni je
doporuceno u pacientu se soucasné pfitomnou fibrilaci
sini, anamnézou tromboembolického onemocnéni, ¢i
pfitomnosti trombu v srdec¢nich oddilech. Pausalni na-
sazovani antikoagulac¢ni terapie u ostatnich pacientl
s IVNC doporuceno neni.

Kazuistika

Zéavérem prezentujeme kratkou kazuistiku 50leté Zzeny
anamnesticky bez predchoziho kardidlniho ¢i jiného
interniho onemocnéni, bez jasnych znamek srdec-
niho selhavani ¢i jinych kardidlnich symptoma v pred-
chorobi. Pacientka byla po kardiopulmonalni resusci-
taci v terénu pro komorovou fibrilaci pfijata za umélé
plicni ventilace na koronarni jednotku. Vstupné bylo
provedeno echokardiografické vysetieni, které pro-
kazalo tézkou systolickou dysfunkci (ejekeni frakce
25 %) pfi difuzni hypokinezi lehce dilatované (58 mm)
levé komory srdecni. Pfi vysetfeni byla pfitomna vy-
razna trabekularizace apikalné, lateralné a inferopos-
teriorné. Pravéd komora méla dobrou systolickou funkci
(obr. 1 a 2). Znédmky plicni hypertenze nebyly pfitomny.
Pro pfitomnost kompletniho bloku levého Tawarova ra-
ménka nejasného stafi byla provedena urgentni koro-
narografie s normalnim nalezem na véncitych tepnach,
pfi ventrikulografii (obr. 3) byl popsan nehomogenni

Obr. 2. Lehce atypicka parasternalni projekce
na dlouhou osu
Zachycena je nonkompaktni svalovina spodni stény.

Obr. 3. Ventrikulografie zachycujici nehomogenni
obraz stén levé komory srdecni

obraz levé komory srdecni. V souvislosti s uvedenymi
nalezy byla vyslovena suspekce na izolovanou non-
kompaktni kardiomyopatii. Pfi dalsi echokardiografické
kontrole byla aplikovéna kritéria dle Jenni, kterd nalez
splnovala (kritéria dle Stollbergera aplikovédna nebyla).
Nasledné byla diagnéza verifikovdna magnetickou re-
zonanci (obr. 4-7), ktera prokazala soucasné postizeni
i pravé komory srdecni.

U pacientky byla zahdjena terapie srdec¢niho selhani
a perorélni antikoagulace (metoprolol, spironolakton,
furosemid, perindopril, warfarin). Extubace probéhla
bez komplikaci. Nasledné byl ze sekundarné preven-
tivnich ddvodu a pfi komorové dyssynchronii s blokem
levého Tawarova raménka (Sife QRS komplexu 155 ms)
implantovan ICD s moznosti biventrikuldrni stimulace.



Obr. 5. Zobrazeni magnetickou rezonanci

Lateralni sténa LK po aplikaci kontrastni latky.
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Obr. 4. Zobrazeni magnetickou rezonanci

Rozvlaknéni spodni stény po aplikaci kontrastni latky.

Obr. 6. Zobrazeni magnetickou rezonanci

Laterdlni sténa LK po aplikaci kontrastni latky.

Obr. 7. Zobrazeni magnetickou rezonanci

Rozvlaknéni laterdlni stény LK nativni vysetreni.

Vykon byl pfi zavadéni pravokomorové elektrody kom-
plikovan 4 recidivami fibrilace komor. Vzhledem k vyse
popsanym recidivdm komorové fibrilace byla déle na-
sazena antiarytmickd terapie amiodaronem. Paci-
entka byla poté v celkové uspokojivém stavu dimito-
véna. V pribéhu tfimési¢niho sledovani doslo k jedné
rehospitalizaci pro inadekvatni vyboje ICD pfi recidi-
vujici supraventrikuldrni tachykardii. Screening rodiny
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nebyl proveden, nebot jedina zijici pfibuzna pacientky
1. stupné byla jeji 80leta matka.

Zaver

Diagnostika IVNC je zejména vzhledem k nejasnos-
tem v echokardiografickém hodnoceni obtizna. Je-
likoz je vsak terapie zahajovana vzdy az pfi prv-
nich symptomech, neohrozuji diagnostické rozpaky
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asymptomatické pacienty. Nicméné jiz pfi podezieni by
mél byt pacient trvale klinicky a echokardiograficky sle-
dovan a mél by byt proveden screening dle doporuceni
popsanych vyse. U symptomatickych pacient( je vzhle-
dem k progresi onemocnéni jisté namisté intenzivni te-
rapie srde¢niho selhani s vyuzitim jak farmakologické
a pristrojové terapie, tak eventudlni v¢asné zarazeni ne-
mocnych na ¢ekaci listinu k srde¢ni transplantaci.

Za poskytnuti snimk( magnetické rezonance dékuji
MUDr. Dané Kautznerové, Pracovisté radiodiagnos-
tiky a intervencni radiologie, IKEM, Praha, prednosta
prof. MUDr. Jan Peregrin, CSc.
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