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WWPPRROOWWAADDZZEENNIIEE

Dystrofie miêœniowe charakteryzuj¹ siê postêpu-
j¹cym os³abieniem i zanikiem miêœni szkieleto-
wych. W kontekœcie strukturalnego i czynno-

œciowego podobieñstwa komórek miêœni obwodowych
i kardiomiocytów nie jest niczym zaskakuj¹cym, ¿e

w przebiegu dystrofii miêœniowych nierzadko ulega za-
jêciu równie¿ miêsieñ sercowy. Oczywiœcie, istniej¹ce
ró¿nice miêdzy komórkami miêœni szkieletowych a kar-
diomiocytami w zakresie obci¹¿enia, ostatecznego efek-
tu nawet identycznej mutacji, nie zawsze identycznych
izoform poszczególnych bia³ek, a tak¿e mo¿liwoœci kom-
pensacji okreœlonych niedoborów sprawiaj¹, ¿e obraz
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SSttrreesszzcczzeenniiee
Dystrofia miêœniowa typu Emery’ego-Dreifussa (EDMD) charakteryzuje siê m.in. ró¿nego stopnia zajêciem
miêœnia sercowego. Pacjenci pozostaj¹ nierzadko bezobjawowi mimo istotnego uszkodzenia miêœnia serco-
wego. Kardiomiopatia towarzysz¹ca EDMD mo¿e przebiegaæ z niegroŸnymi nadkomorowymi zaburzeniami
rytmu, zaburzeniami przewodnictwa przedsionkowo-komorowego wymagaj¹cymi niejednokrotnie implantacji
uk³adu stymuluj¹cego, ró¿nego stopnia bezobjawow¹ dysfunkcj¹ skurczow¹. Zajêcie miêœnia sercowego mo¿e
byæ przyczyn¹ nag³ego zgonu. Pytanie o ró¿nice w obrazie kardiologicznym pacjentów z EDMD rozwijaj¹cym
siê na pod³o¿u dwóch ró¿nych defektów genetycznych o odmiennym typie dziedziczenia wci¹¿ pozostaje
otwarte. W pracy uwzglêdniono najnowsze dane dotycz¹ce powik³añ kardiologicznych u pacjentów z EDMD,
dyskutowano mo¿liwoœci prewencji i terapii kardiomiopatii towarzysz¹cej chorobie, jak równie¿ zaprezento-
wano powik³ania kardiologiczne w perspektywie innych laminopatii. Podkreœlono znaczenie kompleksowej
opieki i interdyscyplinarnoœæ zagadnienia.

SS££OOWWAA  KKLLUUCCZZOOWWEE:: ddyyssttrrooffiiaa  mmiiêêœœnniioowwaa  ttyyppuu  EEmmeerryy’’eeggoo--DDrreeiiffuussssaa,,  kkaarrddiioommiiooppaattiiaa,,  zzaabbuurrzzeenniiaa  rryyttmmuu
sseerrccaa,,  nniieewwyyddoollnnooœœææ  sseerrccaa,,  llaammiinnooppaattiiee

SSuummmmaarryy
Emery-Dreifuss muscular dystrophy (EDMD) is characterized by various degrees of cardiac involvement.
It concerns clinically asymptomatic patients, patients with arrhythmia, and patients with heart failure due to
systolic dysfunction. Cardiomyopathy due to EDMD may lead to sudden cardiac death. The variations in
the clinical picture of cardiomyopathy in the two forms of EDMD with regard to the type of inheritance are
still unclear. The following paper discusses the most recent papers concerning cardiac complications in
EDMD and possibilities of their prevention and therapy. Various cardiologic complications in context of dif-
ferent laminopathies have been presented. It lays particular emphasis on the comprehensiveness of treatment
and the interdisciplinary nature of the issue.

KKEEYY  WWOORRDDSS:: EEmmeerryy--DDrreeiiffuussss  mmuussccuullaarr  ddyyssttrroopphhyy,,  ccaarrddiioommyyooppaatthhyy,,  aarrrrhhyytthhmmiiaass,,  hheeaarrtt  ffaaiilluurree,,  llaammiinnooppaatthhiieess



40

SYMPOZJUM – LAMINOPATIE

AKTUALN NEUROL 2006, 6 (1), p. 39-43

kardiologiczny chorych z dystrofiami miêœniowymi jest
bardzo ró¿norodny, a stopieñ fenotypowej ekspresji na-
wet identycznego defektu bardzo zmienny.
Najczêstsz¹ postaci¹ dystrofii jest dystrofia miêœniowa
typu Duchenne’a (DMD) oraz jej alleliczna forma – dys-
trofia typu Beckera (BMD). Opisano ponadto postaæ
dystrofii zwi¹zan¹ równie¿ z defektem w genie dystro-
finy, charakteryzuj¹c¹ siê minimalnym zajêciem miêœni
obwodowych, ale istotnym zajêciem miêœnia sercowe-
go pod postaci¹ kardiomiopatii rozstrzeniowej sprzê¿o-
nej z chromosomem X.

OOBBRRAAZZ  KKAARRDDIIOOLLOOGGIICCZZNNYY  
PPAACCJJEENNTTÓÓWW  ZZ DDYYSSTTRROOFFII¥¥  

TTYYPPUU  EEMMEERRYY’’EEGGOO--DDRREEIIFFUUSSSSAA

Dystrofia miêœniowa typu Emery’ego-Dreifussa (EDMD)
charakteryzuje siê stosunkowo ³agodnie postêpuj¹cym
os³abieniem miêœni i wczesnym pojawianiem siê przy-
kurczy. Nie stwierdza siê w tej postaci przerostu praw-
dziwego czy rzekomego miêœni ³ydek ani upoœledzenia
umys³owego. Osoczowe stê¿enia kinazy kreatynowej s¹
istotnie podwy¿szone, choæ w znacznie mniejszym stop-
niu ni¿ w przypadku DMD czy BMD. Ponadto typowe
dla EDMD jest ró¿nego stopnia zajêcie miêœnia sercowe-
go, wystêpuj¹ce u chorych bezobjawowych, pacjentów
z niegroŸnymi nadkomorowymi zaburzeniami rytmu, pa-

cjentów z zaburzeniami przewodnictwa przedsionkowo-
-komorowego wymagaj¹cych niejednokrotnie implan-
tacji uk³adu stymuluj¹cego, chorych z ró¿nego stopnia
bezobjawow¹ dysfunkcj¹ skurczow¹ oraz pacjentów z pe³-
noobjawow¹ kardiomiopati¹ rozstrzeniow¹ i zaawanso-
wan¹ niewydolnoœci¹ serca wymagaj¹cych nawet trans-
plantacji serca (tabela 1). Opisywano równie¿ przypadki
nag³ych zgonów sercowych w tej grupie.

PPOOSSTTÊÊPPUUJJ¥¥CCYY  CCHHAARRAAKKTTEERR  
ZZMMIIAANN  KKAARRDDIIOOLLOOGGIICCZZNNYYCCHH

U pacjentów z dystrofi¹ miêœniow¹ typu Emery’ego-
-Dreifussa ryzyko zaburzeñ rytmu wzrasta z wiekiem;
w pocz¹tkowym okresie maj¹ one charakter zespo³u bra-
dykardia-tachykardia, pierwotnie jeszcze bez zaburzeñ
hemodynamicznych. Zazwyczaj kolejno rejestrowane
s¹: bradykardia zatokowa, zahamowania zatokowe oraz
do³¹czaj¹ce siê nadkomorowe zaburzenia rytmu – od
pojedynczych pobudzeñ dodatkowych i zwiêkszonej go-
towoœci do ich wyzwalania, poprzez tachyarytmie nad-
komorowe, napadowe migotanie przedsionków z tenden-
cj¹ do ich utrwalania siê, a¿ do epizodów tzw. „ciszy
elektrycznej” przedsionków.
Objawy kliniczne u chorych z zaburzeniami rytmu w ze-
spole EDMD wystêpuj¹ stosunkowo póŸno. Zwraca
uwagê brak objawów klinicznych pomimo bardzo wolnej

Tabela 1. Manifestacja kliniczna zmian w miêœniu sercowym u pacjentów z EDMD

Brak uchwytnych zaburzeñ, objawów pochodzenia sercowego

Nadkomorowe zaburzenia rytmu (tachykardia zatokowa, pobudzenia dodatkowe, migotanie przedsionków, wygaszenie czynnoœci elektrycznej przedsionków, zastêpcze rytmy wêz³owe)

Zaburzenia przewodnictwa przedsionkowo-komorowego (blok przedsionkowo-komorowy I i II stopnia, blok ca³kowity)

Komorowe zaburzenia rytmu (pobudzenia dodatkowe, nieutrwalone czêstoskurcze komorowe)

Bezobjawowa dysfunkcja skurczowa

Kardiomiopatia nierozstrzeniowa (upoœledzona funkcja skurczowa lewej komory przy braku jej istotnego powiêkszenia)

Kardiomiopatia rozstrzeniowa

Pe³noobjawowa niewydolnoœæ serca

Kardiomiopatia restrykcyjna

Skrajna niewydolnoœæ serca wymagaj¹ca transplantacji

Nag³y zgon sercowy

Tabela 2. Ró¿norodnoœæ obrazu kardiologicznego w dwóch ró¿nych postaciach EDMD

XR-EDMD (zwi¹zana z defektem w STA) AD-EDMD (zwi¹zana z defektem w LMNA)

Dominuj¹ zaburzenia przewodnictwa Dominuje dysfunkcja skurczowa

Wczeœniejsze objêcie procesem miêœnia przedsionków Wczeœniejsze objêcie procesem miêœnia komór

D³u¿ej zachowana prawid³owa wielkoœæ lewej komory, nawet przy obecnych Wczeœniej pojawiaj¹ca siê rozstrzeñ lewej komory
zaburzeniach kurczliwoœci

Nag³y zgon sercowy wynikaj¹cy raczej z napadowego bloku ca³kowitego Nag³y zgon wtórny raczej do groŸnych zaburzeñ rytmu w przebiegu 
kardiomiopatii rozstrzeniowej

Wskazane wczesna diagnostyka w kierunku bradyarytmii i implantacja Do rozwa¿enia implantacja wszczepialnego kardiowertera-defibrylatora
stymulatora serca
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czynnoœci serca. Poœrednio mo¿e to œwiadczyæ o dobrej
jeszcze funkcji skurczowej lewej komory w okresie ju¿ za-
awansowanej patologii w obrêbie przedsionków.
Pocz¹tkowo fenotyp dystrofii typu Emery’ego-Dreifus-
sa przypisywano wy³¹cznie niedoborom emeryny, bia³ka
otoczki j¹drowej kodowanego przez gen zlokalizowany
na chromosomie X (STA). By³o to zgodne z obserwowa-
nym od dawna typem dziedziczenia sprzê¿onego z chro-
mosomem X(1). Wkrótce zidentyfikowano postaæ choroby
dziedziczon¹ autosomalnie dominuj¹co, odnotowuj¹c
jednoczeœnie przypadki choroby u kobiet. W tej postaci
defekt genetyczny dotyczy³ chromosomu 1. (1q21.2-21.3)
i skutkowa³ brakiem bia³ka otoczki j¹drowej – laminy
A/C (gen LMNA)(2). Pytanie o ró¿nice w obrazie kardio-
logicznym pacjentów z EDMD rozwijaj¹cym siê na
pod³o¿u dwóch ró¿nych defektów genetycznych o od-
miennym typie dziedziczenia wci¹¿ pozostaje otwarte
(tabela 2). Wyra¿any jest pogl¹d, ¿e w grupie chorych
z EDMD na pod³o¿u laminopatii ryzyko nag³ego zgo-
nu w mechanizmie tachyarytmii jest wiêksze i nale¿y
w tej grupie stosowaæ wszczepialne kardiowertery-defi-
brylatory, byæ mo¿e z opcj¹ stymulacji resynchronizu-
j¹cej w prewencji nag³ego zgonu sercowego. W tabeli 3
przedstawiono propozycjê diagnostyki i leczenia kardio-
logicznego chorych z rozpoznan¹ EDMD.

OOBBEECCNNYY  
SSTTAANN  WWIIEEDDZZYY

Wci¹¿ brak jest pe³nych danych dotycz¹cych funkcji
skurczowej i rozkurczowej lewej komory u pacjentów
z EDMD. Du¿y wk³ad w badania tego zagadnienia ma
polska grupa naukowców pod przewodnictwem prof.
I. Hausmanowej-Petrusewicz. W badaniu Dramiñskiej
i wsp.(3) oceniono czynnoœæ lewej komory w grupie 27 pa-
cjentów z potwierdzon¹ genetycznie dystrofi¹ miêœnio-
w¹ typu Emery’ego-Dreifussa. W 23 przypadkach by³a
to postaæ sprzê¿ona z X, u 4 chorych defekt dotyczy³ ge-
nu LMNA. U 20 pacjentów stwierdzono rytm zatokowy,
podczas gdy 7 mia³o migotanie przedsionków, ewentu-
alnie implantowany stymulator serca. Grupê kontrol-
n¹ w tym badaniu stanowi³o 16 zdrowych ochotników,
w tym samym wieku. Œredni wymiar koñcowo-rozkur-
czowy lewej komory nie ró¿ni³ siê miêdzy grupami, choæ
u trzech pacjentów z EDMD ujawniono istotne powiêk-

szenie lewej komory. Co ciekawe, stwierdzono wy¿szy
indeks masy lewej komory u chorych z EDMD w po-
równaniu z grup¹ kontroln¹. U jednej pi¹tej wykaza-
no istotn¹ dysfunkcjê skurczow¹, przy czym frakcja wy-
rzutowa lewej komory by³a istotnie mniejsza w grupie
z EDMD. Wszyscy chorzy z istotnym upoœledzeniem
czynnoœci skurczowej lewej komory charakteryzowali siê
typem dziedziczenia sprzê¿onego z X, u wszystkich pa-
cjentów z EDMD na pod³o¿u laminopatii stwierdzono
zachowan¹ funkcjê skurczow¹ lewej komory.
Najbardziej wyczerpuj¹cej odpowiedzi na pytanie o ob-
raz kardiomiopatii u pacjentów z EDMD rozwijaj¹cej
siê na pod³o¿u laminopatii udzielili Sanna i wsp.(4) W cy-
towanym badaniu poddano œrednio 29-miesiêcznej ob-
serwacji 10 niespokrewnionych pacjentów z EDMD
na pod³o¿u laminopatii. U 5 z nich w okresie obserwa-
cji stwierdzono progresjê zmian w sercu. Jeden chory
z utrwalonym migotaniem przedsionków oraz implan-
towanym stymulatorem serca z powodu objawowej bra-
dykardii zmar³ nagle. U 4 chorych stwierdzono postê-
puj¹c¹ dysfunkcjê skurczow¹ lewej komory. Spektrum
nadkomorowych zaburzeñ rytmu by³o bardzo szerokie:
od utrwalonego migotania przedsionków, przez niety-
powe napadowe trzepotanie przedsionków, czêstoskur-
cze przedsionkowe, po kompletny brak czynnoœci elek-
trycznej przedsionków z zastêpczym rytmem wêz³owym.
U wszystkich pacjentów, u których stwierdzono migo-
tanie przedsionków na pocz¹tku obserwacji, ujawniono
postêpuj¹c¹ dysfunkcjê miêœnia sercowego. U jednego
chorego, u którego rozwinê³a siê ciê¿ka niewydolnoœæ
serca, wykryto dodatkowo nieutrwalone czêstoskurcze
komorowe i ostatecznie zmieniono rodzaj stymulacji na
stymulacjê dwukomorow¹ – resynchronizuj¹c¹. Co cie-
kawe, u tego pacjenta ciê¿kiej dysfunkcji skurczowej lewej
komory nie towarzyszy³a rozstrzeñ jej jamy, odnotowano
prawid³owe wymiar koñcowo-rozkurczowy i objêtoœæ
koñcowo-rozkurczow¹. U dwóch kolejnych badanych nie
stwierdzono ¿adnych nieprawid³owoœci, mimo ¿e od wy-
st¹pienia objawów neurologicznych up³ynê³o w jednym
przypadku 13, a w drugim 43 lata. U jednego z nich
dziedziczenie mia³o charakter autosomalnie recesywny,
co pozwoli³o na wysuniêcie przypuszczenia, ¿e ta forma
EDMD zwi¹zana jest z ³agodniejsz¹ postaci¹ kardio-
miopatii. Nie dysponujemy jak dot¹d innymi danymi po-
twierdzaj¹cymi takie przypuszczenia.

Tabela 3. Propozycja diagnostyki i leczenia kardiologicznego chorych z rozpoznan¹ EDMD

Badanie EKG metod¹ Holtera co 12 miesiêcy

Badanie echokardiograficzne co 12 miesiêcy

Ocena stê¿eñ peptydów natriuretycznych typu B (BNP) we wczesnej diagnostyce dysfunkcji skurczowej lewej komory co 12 miesiêcy

Prewencja rozwoju dysfunkcji skurczowej lewej komory z zastosowaniem inhibitorów ACE

Prewencja rozwoju dysfunkcji skurczowej lewej komory z zastosowaniem beta-adrenolityków (u pacjentów zabezpieczonych sta³¹ stymulacj¹)

Rozwa¿enie wskazañ do zastosowania stymulacji dwukomorowej – resynchronizuj¹cej

Implantacja kardiowertera-defibrylatora w prewencji pierwotnej nag³ego zgonu sercowego
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Równie¿ obraz kardiologiczny pacjentów z EDMD roz-
wijaj¹c¹ siê na pod³o¿u emerynopatii jest niejednorod-
ny. Ciekawy przyczynek do dyskusji na temat wp³ywu
charakteru mutacji na przebieg schorzenia stanowi ostat-
nio opublikowane doniesienie Sakaty i wsp.(5) Autorzy
omówili przypadki EDMD w dwóch rodzinach – w su-
mie 16 nosicieli mutacji w 6. eksonie genu STA. Brady-
arytmiê wymagaj¹c¹ implantacji uk³adu stymuluj¹cego
stwierdzono u wszystkich 7 mê¿czyzn nosicieli mutacji
i u 2 z 9 kobiet. Trzech mê¿czyzn, u których nie implan-
towano stymulatora, zmar³o nagle. W tej rodzinie nikt
z mêskich nosicieli mutacji nie mia³ wczeœniej zdia-
gnozowanej dystrofii miêœniowej. Autorzy sugeruj¹,
¿e ta w³aœnie lokalizacja mutacji w obrêbie 6. eksonu
w STA mo¿e skutkowaæ bardzo ³agodnym fenotypem
neurologicznym i wspó³istniej¹cym „z³oœliwym” prze-
biegiem kardiologicznym.
Nale¿y podkreœliæ, ¿e u oko³o 20-30% pacjentów z feno-
typem klinicznym EDMD nie udaje siê zidentyfikowaæ
nieprawid³owoœci genetycznych ani w zakresie STA,
ani LMNA. St¹d te¿ w wielu oœrodkach trwaj¹ inten-
sywne prace nad identyfikacj¹ pod³o¿a genetycznego
wystêpowania fenotypu EDMD u tych chorych. Munto-
ni i wsp.(6) opisali dwa niezwykle interesuj¹ce przypad-
ki nietypowo ciê¿kiego przebiegu EDMD. U ch³opca
z rodziny, w której uprzednio potwierdzono EDMD na
pod³o¿u emerynopatii o typie dziedziczenia sprzê¿one-
go z chromosomem X, przebieg choroby by³ jednak nie-
typowy, a zajêcie uk³adu nerwowo-miêœniowego szybko
postêpuj¹ce. W wieku 11 lat wyst¹pi³y zaburzenia prze-
wodnictwa przedsionkowo-komorowego wymagaj¹ce
implantacji stymulatora serca, a w kilka lat póŸniej z³o-
¿one komorowe zaburzenia rytmu oraz ciê¿ka postaæ
kardiomiopatii rozstrzeniowej przebiegaj¹ca z pe³noobja-
wow¹ niewydolnoœci¹ serca. U pacjenta wykryto wspó³-
istnienie dwóch nowych mutacji w LMNA. Drugi przypa-
dek dotyczy³ ch³opca z potwierdzon¹ EDMD na pod³o¿u
laminopatii o nietypowym przebiegu, u którego zidenty-
fikowano równoczeœnie mutacjê w genie desminy.

LLAAMMIINNOOPPAATTIIEE,,  
NNOOWWEE  PPEERRSSPPEEKKTTYYWWYY  KKAARRDDIIOOLLOOGGIIII

Gen koduj¹cy laminê A/C – LMNA znajduje siê na d³u-
gim ramieniu 1. chromosomu (1q21.2-21.3), a dwie

izoformy tego samego bia³ka – laminy A i C powstaj¹
na drodze alternatywnego sk³adania. Laminy A i C na-
le¿¹ do V rodzaju filamentów poœrednich stabilizuj¹cych
b³onê j¹drow¹(7). Jak dot¹d opisano 7 ró¿nych zespo-
³ów chorobowych na pod³o¿u laminopatii (tabela 4),
w tym m.in. dystrofiê miêœniow¹ typu Emery’ego-Drei-
fussa – postaæ dziedziczon¹ autosomalnie dominuj¹co
(AD-EDMD), izolowan¹ kardiomiopatiê rozstrzenio-
w¹ z zaburzeniami przewodnictwa (CMD1A), dystrofiê
miêœniow¹ – obrêczowo-koñczynow¹ postaæ AD z to-
warzysz¹cymi zaburzeniami przewodnictwa przedsion-
kowo-komorowego (AD-LGMD1B).
Pacjenci z kardiomiopati¹ rozstrzeniow¹ (DCM) na
pod³o¿u laminopatii charakteryzuj¹ siê zwykle ³agodn¹
rozstrzeni¹ z ciê¿kimi zaburzeniami funkcji skurczowej,
zaburzeniami przewodnictwa przedsionkowo-komoro-
wego, arytmiami pochodzenia przede wszystkim przed-
sionkowego – u chorych z t¹ postaci¹ DCM rokowanie
jest gorsze w porównaniu z grup¹ chorych z DCM na
innym pod³o¿u(8). Niedawne opisanie postaci czêœciowej
rodzinnej lipodystrofii wywo³ywanej przez mutacje w ob-
rêbie LMNA (hipertrofia miêœni szkieletowych bez cech
dystrofii z czêœciowym zanikiem podskórnej tkanki t³usz-
czowej), w której obecne s¹ równie¿ zaburzenia gospo-
darki wêglowodanowej i lipidowej (hiperlipidemia i insu-
linoopornoœæ rozwijaj¹ca siê w m³odym wieku), rodzi
przypuszczenia wystêpowania podobnego typu zaburzeñ
u pacjentów z kardiomiopati¹ w przebiegu laminopatii.
Powi¹zanie tych czynników ryzyka sercowo-naczyniowe-
go z genem warunkuj¹cym równie¿ prawid³ow¹ czyn-
noœæ skurczow¹ miocytów, w tym kardiomiocytów, wy-
daje siê szczególnie ciekawe.
Nale¿y podkreœliæ, ¿e defekt w LMNA odpowiedzialny
jest co najwy¿ej za oko³o 5-6% wszystkich przypadków
izolowanej idiopatycznej kardiomiopatii rozstrzeniowej
(DCM)(8) i za podobny procent (3-5%) przypadków
innych genetycznie uwarunkowanych chorób serca(9).
W przypadku DCM uda³o siê do tej pory zidentyfiko-
waæ mutacje 10 ró¿nych bia³ek zwi¹zanych z nieprawi-
d³owoœciami przekazywania si³y do zrêbu komórkowe-
go i macierzy pozakomórkowej, nieprawid³owoœciami
wytwarzania si³y oraz brakiem stabilnoœci b³ony j¹dro-
wej (dystrofina, desmina, lamina A/C, aktyna sercowa,
tafazyna, ³añcuch ciê¿ki beta-miozyny sercowej, serco-
wa troponina T, alfa-tropomiozyna, delta-sarkoglikan,

Tabela 4. Zespo³y chorobowe rozwijaj¹ce siê na pod³o¿u laminopatii

Dystrofia miêœniowa typu Emery’ego-Dreifussa – postaæ dziedziczona autosomalnie dominuj¹co (AD-EDMD)

Kardiomiopatia rozstrzeniowa z zaburzeniami przewodnictwa (CMD1A)

Dystrofia miêœniowa – obrêczowo-koñczynowa postaæ AD z towarzysz¹cymi zaburzeniami przewodnictwa przedsionkowo-komorowego (AD-LGMD1B)

Rodzinna czêœciowa lipodystrofia typu Dunnigana (FPLD)

Neuropatia aksonalna Charcota-Marie’a-Tootha typu 2., postaæ AR (AR-CMT2)

Mandibuloacral dysplasia

Progeria typu Hutchinsona-Gilforda
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tityna). Wiele tych bia³ek jest doskonale znanych neuro-
logom, im te¿ zawdziêczamy wiedzê na temat roli tych-
¿e w procesach wewn¹trzkomórkowych.

PPOODDSSUUMMOOWWAANNIIEE

Zagadnienia diagnostyki kardiologicznej pacjentów
z dystrofiami miêœniowymi staj¹ siê przedmiotem co-
raz to nowych dyskusji, poœwiêca siê im coraz wiêcej
miejsca w piœmiennictwie i programach konferencji kar-
diologicznych. Pod koniec 2005 roku doczeka³y siê nawet
odrêbnych wytycznych opracowanych przez sekcjê kar-
diologiczn¹ American Academy of Pediatrics, poœwiêco-
nych opiece nad chorymi z dystrofiami typu Duchenne’a
i Beckera(10). Podobne opracowanie powstaje obecnie
w warunkach polskich pod patronatem konsultanta kra-
jowego w dziedzinie kardiologii. Postêpy prac specjal-
nie w tym celu powo³anej grupy roboczej mo¿na œle-
dziæ za poœrednictwem strony internetowej konsultanta
– www.amwaw.edu.pl/kkk.
Postêp, jaki na naszych oczach dokonuje siê w bada-
niach nad pod³o¿em genetycznym chorób okreœlanych
mianem dystrofii miêœniowych, doskonale widoczny na
przyk³adzie badañ nad laminopatiami, potwierdza wagê
kompleksowej opieki nad chorym z dystrofi¹ miêœniow¹
oraz wybitnie interdyscyplinarny charakter tych zagad-
nieñ, wymagaj¹cych wspó³pracy neurologów, kardiolo-
gów oraz pediatrów. Na przyk³adzie schorzeñ okreœla-
nych wspólnym mianem laminopatii (tabela 4) widaæ,
jak trudno na obecnym etapie wiedzy jest znaleŸæ wspól-
ny mianownik dla wszystkich tych chorób, poza iden-
tycznym pod³o¿em genetycznym. W nieodleg³ej przy-
sz³oœci mo¿e w³aœnie ono stanowiæ bêdzie podstawê
klasyfikacji chorób, zastêpuj¹c klasyczne klasyfikacje fe-
notypowe. Pacjenci bêd¹ kierowani przez neurologów do
kardiologa, ale te¿ odwrotnie – chorzy z pierwotnie rozpo-
znan¹ chorob¹ miêœnia sercowego bêd¹ poddawani oce-

nie neurologicznej pod k¹tem wystêpowania wrodzonych
zaburzeñ obwodowego uk³adu nerwowo-miêœniowego.
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