Cardiomiopatia dilatativa

Informatii pentru pacienti

1. Inimanormala

Inima este un muschi special, care se contracta ritmic
si continuu, pompand sangele spre intregul corp si
plamani. Este compusa din patru camere — doua
superioare (atriile) si doua inferioare (ventriculii).
Capacitatea inimii de a pompa sangele este
determinata de un flux de semnale electrice, care
traverseaza inima. Semnalele electrice se repeta ciclic,
si fiecare ciclu produce o bataie cardiaca.

2. Cardiomiopatia dilatativa

Cardiomiopatia dilatativa (CMD) este o boald a
muschiului cardiac. Sa ai CMD inseamna ca ventriculul
stang (sau cateodata amandoi ventriculii) se dilata (se
maresc). In aceastd situatie, inima nu mai poate
pompa eficient sange prin corp si pldmani. Ca urmare
se poate acumula lichid Tn plamani, in zona gleznelor, a
abdomenului si alte organe si aparitia senzatiei de
sufocare. Acest ansamblu de simptome este cunoscut
sub denumirea de insuficient3 cardiaci. in majoritatea
cazurilor, CMD se instaleaza lent, astfel incat inima
poate fi afectata sever inainte ca pacientul sa fie
diagnosticat. in unele cazuri se poate produce de
asemenea si insuficienta mitrala. Aceasta apare cand o
parte din sange curge in directie gresita: dinspre
ventriculul stang spre atriul stang.
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Dilated cardiomyopathy: Cardiomiopatie dilatativa.
Sursa: cu permisiunea Mayo Clinics.

3. Prevalenta & mod de transmitere genetica

Nu este clar cate persoane sufera de CMD, prevalenta
CMD este necunoscuta. La majoritatea pacientilor cu
CMD cauza este non-genetica ca de exemplu: boala
coronariana, hipertensiune, infectii virale, boli
autoimune, expunere la toxine (ex. alcool sau droguri)
sau sarcind. Nu este cunoscut nici gradul in care aceste
afectiuni non-genetice se dezvolta sub influenta unor
factori genetici predispozanti. in aproximativ 30% (1
din 3) din cazurile de CMD, exista un istoric familial clar
si 0 cauzd geneticd. In aceste cazuri, CMD este
determinata de un defect (o mutatie) in una sau mai
multe gene, care poate fi transmisa ereditar.

Gena, este o parte a ADN-ului nostru, care contine un
cod pentru fabricarea unei molecule (o proteina). CMD
este cauzata de mutatii ale genelor care contin coduri
pentru molecule (proteine) specifice inimii. Fiecare
persoana detine doua copii ale fiecarei gene care
poate fi cauzatoare de CMD. O mutatie in una din cele
doua copii ale unei gene (de la tata sau de la mama)
este suficienta pentru a determina CMD. Este vorba
despre o asa numitd boald autozomal dominanta, iar
un parinte purtator, are o probabilitate de 50% (1 din
2) de a transmite mutatia catre fiecare copil.
Probabilitatea ca un copil sa nu mosteneasca gena cu
mutatie este de asemenea de 50 de procente.
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in unele cazuri poate apdrea o mutatie nou (de novo)
in spermatozoizi, ovule sau in embrion. in aceste
cazuri, parintii copilului nu au mutatia si nici CMD, dar
copilul are CMD si poate transmite gena mutanta
copiilor sai.

4. Simptome

Persoanele afectate de CMD pot avea o stare generala
buna (fara simptome). Unii pacienti vor avea putine
simptome in timp ce altii pot dezvolta probleme care
necesita tratamente complexe.

Daca pacientii cu CMD au simptome, acestea pot fi
adesea controlate cu medicamente sau alte terapii.
Simptomele CMD sunt similare cu cele din insuficienta
cardiaca. Insuficienta cardiaca este un termen folosit
pentru a descrie unui grup de simptome care pot
aparea cand muschiul cardiac este mai putin eficient in
pomparea sangelui spre corp. Simptomele de
insuficienta cardiaca includ: lipsa de aer, umflarea
picioarelor, gleznelor, abdomenului si portiunii
inferioare a spatelui, fatigabilitate, si de asemenea
palpitatii datorate aritmiilor (un ritm cardiac anormal).
Unele aritmii pot duce la moarte subita; mai ales la
pacientii la care capacitatea de pompare a sangelui de
catre muschiul cardiac este sever scazuta.

5. Diagnostic

Cele mai utilizate metode diagnostice pentru CMD
sunt istoricul familial, examinarea fizica, inregistrarea
fenomenelor electrice cardiace (electrocardiograma
sau ECG), examinarea ultrasonografica cardiaca
(ecocardiografia), testul de efort, monitorizarea
ritmului cardiac (Holter), imagistica prin rezonanta
magneticd cardiaca (IRM), si analizele de sange (ex.
functie renala, sodiu, potasiu, si NT-proBNP care este o
proteina eliberata in sange de catre inima cand apare
insuficienta cardiaca).

5.1. ECG (electrocardiograma)

Aceasta este o investigatie de baza. Se lipesc mici
plasturi (electrozi) pe piept, pe maini si picioare. Acestia
sunt conectati prin fire cu o0 masina de inregistrat ECG-
ul, care timp de cateva secunde detecteaza activitatea

electrica care formeaza batdile inimii. Cateodata sunt
necesare ECG-uri suplimentare sau repetate.

5.2. Ecocardiografia

Ecocardiografia utilizeaza unde sonore, ultrasunete
pentru a vizualiza structurile cardiace. O ecografie
poate detecta diverse tipuri de modificari structurale
cardiace, de exemplu boli ale muschiului cardiac cum
este CMD sau anomalii ale valvelor inimii. Se pot
identifica zonele in care muschiul cardiac este subtiat.
5.3. Testul de efort (test de stres)

Testul de efort se efectueaza ca si ECG-ul descris
anterior, dar este inregistrat nainte, in timpul si dupa
activitate fizica pe banda de alergat sau bicicleta. Se
detecteaza modificarile tiparului electric al inimii
aparute la efort.

5.4. IRM cardiaca

IRM foloseste un camp magnetic pentru a crea imagini
ale inimii. Aparatul este compus dintr-un tub
voluminos, cu o masda n mijloc, care permite
introducerea pacientului in tunel. Investigatia dureaza
aproximativ o ora. IRM este foarte buna pentru
vizualizarea structurii cardiace si a vaselor de sange,
aratand conditia muschiului cardiac si identificand
cicatricile (fibroza) cardiace.

5.5. Studiul electrofiziologic

Acest test presupune introducerea unuitub lung numit
cateter intr-un vas de sange si inaintarea acestuia pana
la inima. Prin cateter sunt transmise semnale electrice
spre inima, determinand-o sa batd cu frecvente
diferite, care sunt inregistrate. Acest test poate fi
utilizat pentru a identifica locul din care pornesc
aritmiile in inima (si poate fi utilizat pentru a alege
optiuni terapeutice).

5.6. Testarea genetica

in aproximativ 30-40% din familile cu CMD se
identificd o mutatie in una dintre genele care pot
determina CMD. Tncd nu se cunosc toate genele care
pot cauza CMD, astfel ca un test genetic negativ (cand
nu se gaseste nici o mutatie), nu exclude o cauza
ereditara a CMD.
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6. Terapia

Desi nu exista o vindecare pentru CMD, tratamentele
ajuta in controlarea simptomelor si scaderea riscului
pe termen lung. Tratamentul depinde de simptome si
(daca este disponibild) de mutatia genetica specifica.
Daca pacientii au risc crescut de moarte subita (de
exemplu dupa un stop cardiac in antecedente) sau
daca simptomele nu pot fi controlate prin medicatie,
se va lua in considerare implantarea unui defibrilator
cardiac. Acesta va corecta aritmiile amenintatoare de
viata.

7. Stil de viata si sport

Exista recomandari cheie de preventie a aritmiilor la

pacientii (si familiile lor) diagnosticati cu CMD:

e evitarea eforturilor fizice solicitante — in special
intense, de performanta si ridicarea de greutati
mari

e controale regulate pentru a monitoriza evolutia
bolii

e Tncurajarea screening-ului rudelor de gradul I.

Diagnosticul de CMD si posibilitatea transmiterii bolii
pot duce la anxietate si multe alte intrebari. Asistentii
sociali medicali si psihologii au experientd in acest
domeniu si pot fi de ajutor pentru pacienti si familiile
acestora.

8. Urmarirea evolutiei pacientilor

Cardiologul va stabili cat de des revine pacientul pentru
controale periodice, in functie de simptome, varsta si
tratament.

9. Screening-ul familial

Daca se gaseste o mutatie genetica la un pacient cu
CMD (vezi testarea genetica), membrii familiei acestuia
(incepand cu rude de gradul I: mama, tat3, frati, surori
si copii) pot face testul genetic intr-o clinica specializata

n boli cardiace genetice. Rudele la care se identifica

aceeasi mutatie genetica (familiald) sunt denumiti
purtatori ai mutatiei si vor fi urmariti de un cardiolog.
Rudele la care nu se identifica mutatia genetica pot fi
linistiti. Daca la un pacient cu CMD nu se gaseste o
mutatie, rudele acestuia (incepand cu rudele de gradul
) sunt sfatuite sa mearga la cardiolog pentru examinari
cardiace.

CMD apare de obicei dupa pubertate, cand copii devin
adulti. Cu toate acestea, la unii copii simptomele bolii
apar mai devreme. De aceea se recomanda
examinarea copiilor incepand cu varsta de 10 ani.

10. CMD si sarcina

Tnainte de o sarcind este important sa fie discutate

in tlmpul sarcinii.
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