Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Amyloidoza serca

Synonimy: Kardiomiopatia amyloidowa

OMIM: 105210 (amyloidoza zwigzana z TTR, ATTR), 107680 (amyloidoza zwigzana z APOA1)
Orpha Kod: 85447 (amyloidoza zwigzana z TTR), 93560 (amyloidoza zwigzana z APOA1)

ICD-10: 142.6

Definicja choroby: Amyloidoza serca to stan, w ktérym amyloid (biatka o nieprawidtowe;
strukturze przestrzennej) gromadzi sie w sercu, prowadzgc do pogrubienia migsnia sercowego i
zaburzenia jego funkcji.Amyloidoza najczesciej wystepuje u 0séb starszych i moze byc¢ zwigzana z
innymi chorobami, takimi jak szpiczak mnogi.

Etiologia. Podtoze genetyczne. Sposéb dziedziczenia. Amyloidoza serca moze by¢ dziedziczona w
sposbéb autosomalny dominujacy, a zmiany mogg dotyczy¢ gendw TTR lub APOAT. Typy dziedziczne
amyloidozy serca czesto wigzg sie z biatkiem transtyretyng (TTR) lub apolipoproteing A1 (APOAT1).
Mutacje w genach TTR (AmyloidzatransterytynowaATTR) lub APOAT(AApoA1 amyloidoza zwigzana
z apolipoproteing A1) powodujg, ze te biatka sktadajg sie niewtasciwie, tworzgc struktury
amyloidowe. Drugg czesto spotykang postacig jest amyloidoza wywotana odktadaniem sie
tancuchéw lekkich (AL - amyloidoza tancuchéw lekkich). Amyloidoza moze by¢ takze powiktaniem
schorzen nowotworowych lub metabolicznych, jednak wtedy biatko amyloidu czesSciej odktada sie
w innych niz serce narzgdach.

Epidemiologia: Amyloidoza serca jest ultrarzadkim (< 1 : 50 000) schorzeniem. Czestos$¢
wystepowania nie jest doktadnie znana.

Opis kliniczny: Biatka amyloidu gromadzac sie w tkance mie$nia sercowego doprowadzajg do
niewydolnosci serca. W pierwszej kolejnosci pojawia sie niewydolnos¢ rozkurczowa serca.
Pojawiajg sie objawy takie jak dusznos¢, obrzeki, ostabienie tolerancji wysitku. Dodatkowo mogg
wystgpi¢ zaburzenia rytmu serca nieregularny rytm serca oraz zawroty gtowy lub omdlenia. W
badaniu EKG charakterystyczny jest niski woltaz zespotéw QRS w odprowadzeniach
przedsercowych. W badaniu UKG obecne sg cechy przerostu lewej komory z zaburzeniami funkgcji
rozkurczowej. W badaniu rezonansu magnetycznego (MRI) poza przerostem obecne sg

takze rozsianeobszary p6znego wzmocnienia (LGE - lategadolinumechancement).

Diagnostyka: Diagnoza amyloidozy serca moze by¢ postawiona na podstawie objawow
klinicznych, badania EKG badania echokardiograficznego, badania MRI, scyntygrafii serca oraz
biopsji serca. W czesci sytuacji mogg by¢ konieczne badania z zakresu medycyny nuklearnej. Przy
podejrzeniu tta genetycznego wskazana konsultacja i diagnostyka genetyczna. Badanie
genetyczne moze by¢ wykonane w celu identyfikacji mutacji w genach TTR lub APOAT.

Leczenie: Leczenie amyloidozy serca skupia sie na kontrolowaniu objawow oraz spowolnieniu
postepu choroby. Podstawg jest leczenie niewydolnosci serca jednak z uwagi na

istniejgce odrebnosci zawsze powinno by¢ prowadzone przez lekarzy majgcych doswiadczenie w
leczeniu rozkurczowej niewydolnosci serca.Leczenie moze obejmowac leki modyfikujgce przebieg
choroby. W niektérych przypadkach moze by¢ rozwazany przeszczep watroby lub przeszczep
serca.

Rokowanie: Prognoza dla os6b z amyloidozg serca zalezy od wielu czynnikéw, w tym od typu
amyloidozy, nasilenia objaw6w oraz odpowiedzi na leczenie.

Organizacje pacjenckie:




Amyloidosis Foundation, Amyloidosis Support Groups Inc., National Organization for Rare
Disorders (NORD).

Wazne strony internetowe:

https://www.omim.org/entry/105210?search=105210 &highlight=105210

https://www.omim.org/entry/107680?search=107680 &highlight=107680

Osrodki eksperckie:

Poradnie kardiologiczne przy osrodkach referencyjnych Ill stopnia.

Poradnie genetyczne. https://ptgc.pl/poradnie-genetyczne/pelna-lista-poradni-genetycznych/
(konsultacja genetyczna i diagnostyka molekularna)
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Poradnia kardiologiczna i leczenia zaburzen lipidowych. Gornoslgskie Centrum Rehabilitacji
,Repty”, Ul. Sniadeckiego 1, 42-604 Tarnowskie Gory

Poradnia genetyczna. Szpital Kliniczny nr 1 w Zabrzu im. Prof. Stanistawa Szyszko, ul. 3 Maja 13-15,
Slaskiego Uniwersytetu Medycznego w Katowicach. genetyka@szpital.zabrze.pl

Zawarte informacje majg charakter ogélny. Decyzje dotyczgce metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczgcy pacjenta, w sposob dostosowany indywidualnie do
aktualnych potrzeb danego pacjenta, oméwiony i prowadzony przez lekarza. Zgodnie z art. 4
ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty (Dz.U. z 2022 r. poz. 1731)
lekarz ma obowigzek wykonywa¢ zawdd, zgodnie ze wskazaniami aktualnej wiedzy medycznej,
dostepnymi mu metodami i Srodkami zapobiegania, rozpoznawania i leczenia choréb, zgodnie
z zasadami etyki zawodowej oraz z nalezytg starannoscia.
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