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Santrauka

Aritmogeniné desiniojo skilvelio kardiomiopatija/ displazija (ADSK/D) —
tai létiné, progresuojanti, paveldima Sirdies raumens liga, kuriai badin-
ga fibroziné-riebaliné desiniojo skilvelio raumens degeneracija ir funkeci-
jos sutrikimas. Pirmieji simptomai, kuriais pasireiskia ADSK/D, yra 8ir-
dies permusimai, kravio iSprovokuotos sinkopés, dusulys, kratinés
skausmas, o net 10 % pirmuoju klinikiniu pasireiskimu buna staigi Sir-
diné mirtis fizinio krtvio metu, sportuojant ar tuoj po fizinio kravio. Tai
viena dazniausiy jaunu sportininky staigios Sirdinés mirties priezasciu,
nustatoma apie 22 % atveju. Liga paveldima autosominiu dominantiniu
btidu. Dazniausiai aprasomi penki pagrindiniai liga sukeliantys desmo-
sominiy baltymu genu patogeniniai variantai: plakofilino 2, plakoglobi-
no, desmoplakino, desmogleino ir desmokolino 2. ADSK/D diagnozuoja-
ma remiantis paveldimumo anamneze, neinvaziniu ir invaziniy tyrimu
rezultatais pagal Task Force 2010 mety kriterijus. Liga gydoma beta-ad-
renoreceptoriy blokatoriais, antiaritminiais vaistais bei vaistais Sirdies
nepakankamumui gydyti. Esant neefektyviam medikamentiniam gydy-
mui, taikoma kateteriné abliacija. Pagrindiné staigios Sirdinés mirties
prevencija — implantuojamasis kardioverteris defibriliatorius, kurio im-
plantavimo indikacijos priklauso nuo rizikos patirti skilveline aritmija
grupés, kuriai pacientas priklauso. Ankstyva serganc¢iuy asmenuy diag-
nostika, tinkamos prevencijos ir gydymo priemoneés leidzia uzkirsti keliag
staigiai Sirdinei miréiai. Vis dar truksta perspektyviuju klinikiniu studi-
juir registru, kurie itrauktuy dideli serganciy pacienty skaiciu, ilga buk-
lés stebéjimo laikotarpi, todél negalima suformuluoti irodymais gristu
ADSK/D serganéiy, asmeny priezitros rekomendaciju. Siame darbe ap-
rasomas klinikinis atvejis, kuris apzvelgiamas pagal naujausioje litera-
taroje pateikiamus diagnostikos kriterijus, gydymo ir prevencijos gaires.
Reiksminiai zodzZiai: aritmogeniné deSiniojo skilvelio kardiomiopati-
ja, skilveliné aritmija, desmosominiu genu mutacijos.

IVADAS

Aritmogeniné desiniojo skilvelio kar-
diomiopatija/displazija (ADSK/D) —tai
létiné, progresuojanti, paveldima Sir-
dies raumens liga, kuriai budinga fib-
roziné-riebaliné desSiniojo, neretai ir
kairiojo skilvelio raumens degeneraci-
ja ir funkcijos sutrikimas. Makrosko-
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piskai ADSK/D pasireiskia lokalia ar
viso desiniojo skilvelio dilatacija bei
miokardo iSplon¢jimu dilatacijos vie-
tose. Ligos pavadinima 1982 metais
pasiulé profesorius Franc I. Marcus
[1], pirma karta aprases 24 pacientus,
kuriems buvo skilvelinés tachikardi-
jos priepuoliy ir deSiniojo skilvelio
strukttriniu pakitimu. Aritmogeniné
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1 pav. Paciento 2013 m. EKG: visi§ka deSiniosios Hiso pluosto kojytés blokada, T bangos inversija V1-V5
Fig. 1. ECG (2013) - inverted T waves in the right precordial leads (V1-V5) and the present of complete right bundle-branch block

desiniojo skilvelio displazija (véliau
buvo pervadinta aritmogenine desi-
niojo skilvelio kardiomiopatija) atski-
ra liga pripazinta 1994 metais, kai bu-
vo suformuluoti ir paskelbti Task
Force ligos diagnostikos kriterijai [2].
Sergantiems asmenims gresia kravio
iSprovokuotos sinkopés dél skilvelinés
aritmijos, progresuojantis Sirdies ne-
pakankamumas bei staigi Sirdiné mir-
tis (SSM). ADSK/D priskiriama retu
ligu grupei, tac¢iau tai yra viena daz-
niausiu jaunu sportininkuy staigios
mirties priezaséiu [3]. Vyrai serga
3 kartus dazniau negu moterys, o vi-
dutinis amzius, kai nustatoma diagno-
zé, yra 2—4-asis gyvenimo deSimtme-
Giai [1]. Ankstyva ligos diagnostika,
tinkamos prevencijos ir gydymo prie-
monés leidzia uzkirsti kelia SSM.

DARBO TIKSLAS

Aptarti aritmogeninés desiniojo skil-
velio kardiomiopatijos/displazijos kli-
nikini atveji, ligos patogeneze, diag-
nostika, gydymo ir prevencijos princi-
pus pagal literattros analize.

KLINIKINIS ATVEJIS

65 metu vyras namuose pajuto dazna
Sirdies plakima ir dideli bendra silp-
numa. Vilniaus universiteto ligoninés
Santaros kliniky Priémimo ir skubios
pagalbos skyriuje (VUL SK PSPS) uz-
raSius elektrokardiograma (EKG), bu-
vo registruota monomorfiné placiu
QRS kompleksu skilveliné tachikardi-

ja (SKT), sirdies susitraukimu daZnis
(S$SD) 202 k./min., matoma kairiosios
Hiso pluosto kojytés blokados morfolo-
gija. Pacientui buvo pradétas gydymas
amiodarono infuzija (250 ml Sol. NaCl
0,9 % + Sol. Amiodaroni 300 mg i/v),
taciau blogéjant hemodinamikos ro-
dikliams sinusinis ritmas sugrazintas
taikant elektrine sinchronizuota kar-
dioversija 150 J impulsu. Sugrazinus
sinusini ritma pacientas nusiustas to-
lesnio detalaus ambulatorinio kardio-
loginio iStyrimo ir gydymo. I§ anamne-
zés zinoma, jog 2013 metais pacientui
buvo kratinés skausmo ir dusulio epi-
zodas, dél kurio pacientas jau tirtas
kardiologo. Buvo atlikta EKG, lipido-
grama ir veloergometrija. EKG regis-
truota visiska desinés Hiso pluosto ko-
jytés blokada su T bangos inversija
V1-V5 derivacijose (1 pav.). Paciento
zodziais, EKG pakitimai buvo nusta-
tyti ir ankstesniu profilaktiniy patik-
rinimu metu. Lipidograma parodé
siek tiek padidéjusias bendrojo choles-
terolio (5,86 mmol/l) ir MTL choleste-
rolio (3,39 mmol/l) koncentracijas, o
veloergometrijos tyrimu patologiniu
pakitimu nerasta.

Po dvieju savaiéiu pacientas vél pa-
juto daznag Sirdies plakima ir diskom-
forta krutinéje. VUL SK PSPS EKG vel
buvo uzregistruota placéiu QRS kom-
pleksu SKT su kairiosios Hiso pluosto
kojytés blokados morfologija (SSD
202 k,/min) (2 pav.). Sedavus propofo-
liu, sinusinis ritmas buvo sugrazintas
elektrine kardioversija (70 J elektriniu
impulsu). Detaliam iStyrimui pacien-
tas buvo hospitalizuotas i Intervenci-
nés kardiologijos poskyri. Vyrui buvo

atlikta koronarografija, taéiau reiks-
mingu vainikiniu arteriju susiauréji-
mu nenustatyta. Atlikus pirmini ultra-
garsini Sirdies tyrima rasta struktari-
niy ir funkciniy Sirdies poky¢iu: padi-
déjes desinysis skilvelis, padidéjes de-
Siniojo skilvelio vir§aneés trabekulétu-
mas ir sumazéjusi deSiniojo skilvelio
sistoliné funkcija bei atsipalaidavimas.
Itarta ADSK/D. Diagnozei patikslinti
buvo atliktas Sirdies magnetinio rezo-
nanso tyrimas (MRT). Sis tyrimas pa-
tvirtino itarta aritmogeninés desiniojo
skilvelio kardiomiopatijos/displazijos
diagnoze — desiniojo skilvelio (DS) dila-
tacija ir smarkiai sumazéjusia sistoline
funkecija (DS iSstamimo frakcija 21 %),
desiniojo skilvelio segmentinés kont-
rakcijos sutrikimai su lokaliomis aneu-
rizmomis, deSiniojo skilvelio miokardo
struktariniai pakitimai — §is vaizdas
atitiko didiji ADSK/D kriteriju pagal
Task Force [4].

Ivertinus pagal Task Force 2010
metu kriterijus, pacientas turéjo viena
didiji (MRT) bei du mazuosius (repolia-
rizacijos sutrikimai EKG ir skilvelinés
aritmijos) kriterijus: EKG registruota
visi§ka deSiniosios Hiso pluosto kojytes
blokada su T bangos inversija V1-V5
bei SKT su kairiosios Hiso pluosto kojy-
tés blokados morfologija. Pacientas bu-
vo konsultuotas gydytojo genetiko, ir
paaiskéjo, kad jo pusbrolis miré staiga,
buadamas 40 metu amziaus. Pagal Task
Force kriterijus pacientui buvo diagno-
zuota ADSK/D, o konsiliumo metu nu-
tarta atlikti genetinius tyrimus mole-
kulinei diagnozei patvirtinti.

SSM profilaktikai pacientui buvo
implantuotas kardioverteris defibri-
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2 pav. Paciento EKG 2016-02-02 - monomorfiné skilveliné tachikardija su kairiosios Hiso pluosto kojytés blokados morfologija
Fig. 2. ECG (02/02/2016) - monomorphic ventricular tachycardia of right ventricular outflow configuration and left bundle-

branch block morphology

liatorius (IKD) ir paskirtas gydymas
ilgiau veikianéiu metoprololiu.

2016 m. gruodzio ménesi pacientui
vel i8sivyste SKT, bet IKD iskrova ne-
ivyko. Sinusinis ritmas buvo sugrazin-
tas elektrine kardioversija (150 J). Po
sinusinio ritmo sugrazinimo IKD buvo
perprogramuotas.

2017-04-03 atlikus naujos kartos
sekoskaitos tyrima buvo nusta-
tytas desmokolino 2 (DSC2)
(NM_024422.3:¢.577_624del,
p.(Gly193_Ser208del), rs767081975)
geno patogeninis variantas bei riano-
dino receptoriaus 2 (RYR2)
(NM_001035.2:¢.9018C>G,
p-(Ser3006Arg)) geno neaiskios klini-
kinés reiksmeés variantas. Sie genu va-
riantai anksciau literataroje aprasyti
nebuvo. Pacientui patvirtinta moleku-
liné ADSK/D diagnozé (didysis kriteri-
jus pagal Task Force 2010).

Nuo 2017 metu birZzelio mén. pa-
cientas jauciasi gerai, o skilvelinés ta-
chikardijos epizodu daugiau nebuvo.
Tesiamas gydymas beta-adrenorecep-
toriy blokatoriais.

REZULTATY APTARIMAS

Aritmogeniné desiniojo skilvelio kar-
diomiopatija/displazija — tai létine,
progresuojanti, paveldima Sirdies rau-
mens liga ir dazna jaunu sportininky
staigios Sirdinés mirties priezastis.

Anks¢éiau $i patologija vadinta aritmo-
genine deSiniojo skilvelio displazija,
nes buvo manoma, kad Sirdies rau-
mens pakitimus sukelia vystymosi de-
fektas. Vis delto miokardo pokyciai
yra retai nustatomi kadikystéje ir da-
bartinés zinios leidzia Sia liga apibu-
dinti kaip genetiskai nulemta, progre-
suojancia kardiomiopatija. ADSK/D
badinga fibroziné ar fibroziné-riebali-
né deSiniojo, daugeliu atveju ir kairio-
jo skilvelio raumens degeneracija ir
funkcijos sutrikimas.

Makroskopiskai ADSK/D pasireis-
kia lokalia ar viso deSiniojo skilvelio
dilatacija bei miokardo sienelés iSplo-
néjimu dilatacijos vietose. Histologis-
kai nustatoma miokardo atrofija, atsi-
randanti dél patogeniniuy variantu des-
mosominius baltymus koduojanciuose
genuose, kardiomiocitu jungciu suny-
kimo ir ju Zuties. Sis procesas ypa¢ ak-
tyvus fizinio kravio metu, kai miokar-
do metabolizmas suintensyveéja. Kad
fizinis kravis yra veiksnys, skatinantis
ADSK/D raiska ir vystymasi, eksperi-
mentais su pelémis irodé P. Kirchhofas
su bendraautoriais. Heterozigotéms
peléms, turinc¢ioms plakoglobino tra-
kuma, per iStvermés treniruotes iSsi-
vystée DS dilatacija, funkcijos sutriki-
mas ir skilveliniai ritmo sutrikimai [5].

Miokardo pazeidima lydi uzdegi-
mas, kuris yra kaip atsakas i padaryta
zala ir kompensacinis mechanizmas
pazeidimui pataisyti bei lemia Sirdies
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raumens pakeitima fibroziniu ar fibro-
ziniu-riebaliniu audiniu. Fibrozinis-
riebalinis randas plinta nuo epikardo
link endokardo ir itraukia DS laisvaja
sienele, dél to sienelé plonéja, pleciasi,
vystosi aneurizmos. Sie pokyéiai pa-
prastai esti DS itekamuosiuose ir iSte-
kamuosiuose takuose bei virsunéje
(displazijos trikampis) (3 pav.) [1].

3 pav. Displazijos trikampis

— infundibulum/conus arteriosus; 2 — DS
vir§tneé; 3 — DS apatinis diafragminis pa-
vir§ius arba uzpakaliné triburio voztuvo
buré; DP — desinysis priesirdis; DS — desi-
nysis skilvelis; KS — kairysis skilvelis.
Circulation 1982; 65(2).
Fig. 3. Triangle of dysplasia
1 — infundibulum/conus arteriosus, 2 — apex
of RV, 3 — the inferior or diaphragmatic as-
pect of the RV; DP —right atrium; DS —right
ventricle; KS — left ventricle
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ADSK/D diagnostika yra sudétin-
ga, todeél Sios ligos paplitima bendrojo-
je populiacijoje apskaiciuoti sunku. Li-
gayrareta —skirtingu Saltiniy duome-
nimis, jos paplitimas yra nuo 1:1000
iki 1:5000 asmenu bendroje populiaci-
joje [3, 7].

Tai viena dazniausiu jaunu sporti-
ninky SSM priezaséiu. Remiantis Ita-
lijos Veneto regione atliktu perspekty-
viuoju 20 metuy stebésenos tyrimu,
jaunu sportininkuy ADSK/D sudare
daugiau kaip 22 % visu staigios mir-
ties atveju [3]. Vyrai serga 3 kartus
dazniau negu moterys [7], o vidutinis
amzius, kai nustatoma diagnozé, yra
2-4-asis gyvenimo deSimtmedciai [1].
ADSK/D sergantiems asmenims gre-
sia skilvelinés aritmijos, sinkopés,
progresuojantis Sirdies nepakanka-
mumas bei SSM. Skilveliné tachikar-
dija su kairiosios Hiso pluosto kojytés
blokados morfologija ir asies nukrypi-
mu i vir§u yra tipiska aritmija, lei-
dzianti jtarti ADSK/D.

ADSK/D stebésenos tyrimu bei au-
topsiju studiju duomenys padéjo is-
skirti prognozinius klinikinius pozy-
mius, kurie byloja apie galimas blogas
ligos baigtis — skilveline aritmija, SSM
ir Sirdies transplantacija [8]. Pacien-
tai, kuriems nustatyta SkT ar skilve-
liu virpéjimas, patenka i didziausios
rizikos grupe. Blogos prognozés rizi-
kos veiksniai yra ir trumpalaikée skil-
veliné tachikardija, registruojama
Holterio 24 val. EKG monitoriumi,
sinkopés, desiniojo, kairiojo ar abieju
skilveliu dilatacija ir funkcijos sutriki-
mas, jaunas amzius diagnozés nusta-
tymo metu probando bﬁklé

riais pasireiskia ADSK/D, yra su‘dles

permusimai, kravio iSprovokuotos sin-
kopés, dusulys, kratinés skausmas.
Prancuzijoje Jean Rostand ligoninés ir
Pitié-Salpétriere ligoninés tretinio ly-
gio centruose atliktas stebésenos tyri-
mas: iji itraukta 130 ADSK/D sergan-
¢iu pacientuy ir buvo nustatytas klini-
kiniy simptomuy daznumas (1 lentelé)
[9]. Net 10 % pirmasis klinikinis pasi-
reiskimas bana SSM fizinio kravio
metu, sportuojant ar tuoj po fizinio
kravio [10]. Reguliariai sportuojan-
tiems ir sergantiems ADSK/D pacien-
tams SSM rizika yra 5,4 karto didesne
nei nesportuojantiems [10]. Vis délto
apie 40 % asmenu nejaucia jokiu simp-
tomu, o ADSK/D jiems diagnozuojama
profilaktinio patikrinimo metu arba
nustaéius ADSK/D Seimos nariui [2].
Randami pakitimai EKG (T bangos in-
versija V1-4 derivacijose, skilveliné
aritmija su kairiosios Hiso pluosto ko-
jytés blokados morfologija) ir (arba)
DS pazeidimas vaizdiniuose tyrimuo-
se. Teigiama paveldimumo anamneze
turi apie 50 % pacienty [1], tac¢iau daz-
nai tikrojo Seiminio paplitimo nustaty-
ti nepavyksta dél nepakankamos genu
penetracijos ir riboto fenotipinio ligos
pasireiskimo.

ADSK/D sukelia genu, koduojan-
éiuy desmosominius/nedesmosominius
baltymus, patogeniniai variantai.
Desmosomos — tai baltymu komplek-
sai, esantys iterptiniuose diskuose ir
atsakingi uz kardiomiocity mechanini
sukibima. Tai mechaninés lasteliu
jungtys, uztikrinanéios struktarini
stabiluma (4 pav.). Sirdies desmoso-
mos reguliuoja genu, dalyvaujanciu
adipocitogenezéje ir apoptozéje, trans-
kripcijos procesus, palaiko tinkamg
elektrini laiduma reguliuojant tarpu

1 lentele. Pacientu, serganéiu ADSK/D,

Table 1. Frequency of symptoms in pa-

tients with ARVC/D

Simptomas Daznis, %
Sirdies permusimai 67
Sinkopés 32
Skausmas kratinéje 27
Dusulys 11
Desiniojo skilvelio 6
nepakankamumas

jungtis bei kalcio homeostaze [1]. Des-
mosomu pazaida sukelia mechanine ir
elektrine dezintegracija, véliau vysto-
si lasteliu mirtis ir jos pakei¢iamos fib-
roziniu-riebaliniu audiniu.

Liga apie 60 % atveju yra paveldi-
ma autosominiu dominantiniu badu.
Isskiriamos dvi recesyvinés ADSK/D
formos — Naksos liga ir Karvachalio
sindromas [1].

Dazniausiai (iki 70 %) apraSomos
penkiu pagrindiniy liga sukelianc¢iu
desmosominiy baltymu genu mutaci-
jos: plakofilino 2, plakoglobino, des-
moplakino, desmogleino 2 ir desmoko-
lino 2 [11]. Su ADSK/D susijusios ke-
lios nedesmosominiu baltymu genu
mutacijos (2 lentelé).

Su kitomis kanalopatijomis ir kar-
diomiopatijomis yra susije RYR2 bei
lamino A/C nedesmosominiai genai,
kurie nustatomi ir ADSK/D atveju.
RYR2 geno mutacija dazniausiai (apie
60 %) aptinkama esant katecholami-
nerginei polimorfinei skilvelinei tachi-
kardijai, o lamino A/C — esant dilataci-
nei kardiomiopatijai su Sirdies laidu-
mo sutrikimu [11]. ApraSytam pacien-
tui buvo nustatytas neaiskios kliniki-
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2 lentelé. Genali, susije su ADSK/D, ir ju mutaciju daznis
Table 2. Frequency of genes, associated with ARVC/D

Genai Mutaciju daznis, %
Desmosominiai
Plakofilino 2 genas (PKP2) 25-40
Desmoplakino genas (DSP) 2-12
Desmogleino 2 genas (DSG2) 5-10
Desmokolino 2 genas (DSC2) 2-7
Plakoglobino genas (JUP) Nezinomas
Nedesmosominiai
Transformuojanéio augimo faktoriaus beta-3 genas (TGFBS3) Nezinomas
Transmembraninio baltymo 43 genas (TMEM43) Nezinomas
Rianodino receptoriaus 2 genas (RYR2) Nezinomas
Desmino 10 genas (DES) Nezinomas
Titino 13 genas (T'TN) NezZinomas
Lamino A/C genas (LMNA) NezZinomas

nés reikSmeés rianodino receptoriaus
2 geno variantas. Sis receptorius kon-
troliuoja kalcio, butino miokardo susi-
traukimams, patekima i citoplazma i$
sarkoplazminio tinklo. Esant RYR2
geno patogeniniams variantams, su-
trinka kalcio jonu patekimas i mioci-
tus ir vystosi Sirdies ritmo sutrikimai
[12].

Pirmieji geno patogeniniai varian-
tai, susije su liga, buvo aptikti asme-
niui, serganfiam recesyvaus pavelde-
jimo sindromine ADSK/D — Naksos li-
ga. Si liga pasireiskia ryskiais odos pa-
kitimais: delnu ir padu keratoze, plau-
kuotumu ir dominuojanéiu desiniojo
skilvelio funkcijos sutrikimu. Naksos
ligos atveju autosominiu recesyviniu
badu paveldimi plakoglobino patoge-
niniai variantai [1]. Sindromas su to-
kiais paciais odos pazeidimais bei do-
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minuojandéiu kairiojo skilvelio pazeidi-
mu buvo pavadintas Karvachalio sin-
dromu. Jis yra susijes su kardiomiopa-
tija, kuri progresuoja jau vaikystéje, ir
besivystanéiu Sirdies nepakankamu-
mu [13]. Esant Karvachalio sindromui
aptinkami desmoplakino patogeniniai
variantai. Abieju sutrikimu atvejais
plaukuotumas btina matomas jau tik
gimus, o delnu ir padu keratozé iSsi-
vysto per pirmuosius gyvenimo metus.
Pacientams gresia sinkopés, skilveli-
neés tachikardijos epizodai bei SSM.
ADSK/D diagnoze nustatyti néra
paprasta ir tam batinas glaudus multi-
disciplininés komandos bendradarbia-
vimas. Reikalingas kruopstus paciento
istyrimas. Diagnoze nustatyti padeda
ivairas tyrimai: objektyvus bukles
ivertinimas, i§sami paveldimumo
anamnezeé, elektrokardiograma, 24-iu
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5 pav. Repoliarizacijos ir depoliarizacijos sutrikimai EKG

Trikampyje epsilon banga; kvadratuose — T bangos inversija V1-4 derivacijose
Fig. 5. Repolarization and depolarization abnormalities in ECG
Epsilon wave in the triangle, inverted T waves in the V1-V4 — in the squares
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valandu EKG stebésena Holterio mo-
nitoriumi, Sirdies ultragarsinis tyri-
mas, Sirdies magnetinio rezonanso ty-
rimas, genetiniai tyrimai. Gali pra-
versti kravio meéginiai, vainikiniy arte-
riju angiografija ar miokardo biopsija
[7]. Remiantis genealogijos analizés
duomenimis, anamneze, neinvaziniy ir
invaziniu tyrimuy rezultatais, ADSK/D
diagnozuojama pagal 2010 metu Task
Force kriterijus [4] (3 lentele).

Vienas pagrindiniu tyrimu diagno-
zuojant ADSK/D yra elektrokardiog-
rama. IS jos nustatomi repoliarizacijos
ir depoliarizacijos sutrikimai, susije
su progresuojanciu laidumo vélavimu
DS, skilvelinés aritmijos. Repoliariza-
cijos sutrikimas apibudinamas T ban-
gos inversija, o depoliarizacijos — epsi-
lon banga V1-3 derivacijose (5 pav.).
Skilvelinés aritmijos pacientams, ser-
gantiems ADSK/D, neretai buna pir-
masis ligos pozymis. Tai gali buti skil-
velinés ekstrasistolés, trumpalaike iki
3 sek. arba/ir ilgalaike (> 30 sek.) skil-
veliné tachikardija, skilveliu virpéji-
mas, pereinantis i Sirdies sustojima
[14]. Skilveliné tachikardija su
KHPKB ir asies nukrypimu i virsu
(neigiami ar neapibrézti QRS II, IIT ir
aVF bei teigiami QRS aVL derivacijo-
se) yra budinga ligai ir laikoma di-
dziuoju Task Force 2010 metuy kriteri-
jumi. Skilveliné tachikardija su
KHPKB ir aSies nukrypimu i apadcia
(teigiami QRS II, III ir aVF bei neigia-
mi QRS aVL derivacijose) ar nezino-
mos krypties asimi yra apibudinama
kaip mazasis ligos kriterijus. Pagal
Task Force kriterijus, per 24 valandas
EKG registruojama daugiau kaip
500 ektopiniu skilveliniy ekstrasisto-
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3 lentelé. Task Force 2010 metu kriterijai [4]
Table 3. Task Force Criteria revised in 2010 [4]

I. Vaizdiniai tyrimai - bendrojo ar regioninio funkcijos sutrikimo ir struktaros pokyc¢iai

Didieji kriterijai

Mazieji kriterijai

2D echokar- Regioniné DS akinezé, diskinezé ar aneurizma Regioniné DS akinezé ar diskinezé

diografija ir >1 is: ir >1 i§:
- Ilgosios asies DSIT >32 mm (=19 mm/m?) - Ilgosios asies DSIT 29-32 mm (16-19 mm/m?)
« Trumposios agies DSIT >36 mm (>21 mm/m?) « Trumposios asies DSIT 32-36 mm (18-21 mm/m?)
- Frakecinio ploto pakitimas <33 % - Frakecinio ploto pakitimas iki 40 %

MRT Regioniné DS akinezé ar diskinezé ar nesinchroniska Regioniné DS akinezé, diskinezé ar nesinchroniska

kontrakcija

ir >1 is:

« DS galinio diastolinio tario ir kiino pavirsiaus ploto
santykis >110 ml/m? (vyrams) ar >100 ml/m? (mote-
rims)

« DS IF* <40 %

kontrakcija

ir>1is:

- DS galinio diastolinio tirio ir kGino pavirsiaus ploto
santykis 100 iki <110 ml/m? (vyrams) ar 90 iki
<100 ml/m? (moterims)

- DSIF 41-45%

DS angiografija

Regioniné DS akinezé, diskinezé, ar aneurizma

II. Endomiokardo biopsija

Didysis kriterijus

Mazasis kriterijus

Miocitu <60 %, miokardo pakeitimas fibroziniu ar fibrozi-
niu-riebaliniu audiniu laisvojoje DS sieneléje >1 éminyje

Miocity 60-75 %, miokardo pakeitimas fibroziniu ar fibro-
ziniu-riebaliniu audiniu laisvojoje DS sieneléje >1 éminyje

II1. Repoliarizac

ijos sutrikimai EKG

Didysis kriterijus

Mazieji kriterijai

T bangos inversija V1-3 asmenims, vyresniems kaip
14 m., kai néra visiSkos DHPKB* (QRS >120 ms)

« T bangos inversija V1-2 asmenims, vyresniems kaip
14 m. (kai néra visisSkos DHPKB), arba V4-6

- T bangos inversija V1-4 asmenims >14 m., esant
visiskai DHPKB

IV. Depoliarizacijos sutrikimai EKG

Didysis kriterijus

Mazieji kriterijai

Epsilon banga V1-3 (mazos amplitudés signalas tarp
QRS pabaigos ir T dantelio pradzios)

- Velyvieji potencialai SAEKG™* >1 i§ 3 matavimu ne-
sant QRS >110 ms

« Filtruoto QRS trukmeé >114 ms
+ Terminalinio QRS <40 pV trukmé >38 ms
« RMS* voltazas terminaliniy 40 ms <20 pV

+ Terminaliné aktyvacijos trukmé, kai néra visiskos
DHPKB, >55 ms V1-3

V. Aritmijos

Didysis kriterijus

Mazieji kriterijai

Skilveliné tachikardija su KHPKB* ir asies nukrypimu
i vir§u (neigiami ar neapibreézti QRS II, IIT ir aVF bei
teigiami QRS aVL derivacijose)

« Skilveliné tachikardija su KHPKB ir asies nukrypi-
mu i apadia (teigiami QRS II, IIT ir aVF bei neigiami
QRS aVL derivacijose) arba asis nezinoma

+ Per 24 val. (stebésena Holterio monitoriumi) regist-
ruojama daugiau kaip 500 skilveliniu ekstrasistoliu

VI. Paveldimumo anamnezé

Didieji kriterijai

Mazieji kriterijai

« ADSK/D patvirtinta pirmos eilés giminaic¢iui pagal
Task Force kriterijus

« ADSK/D patvirtinta pirmos eilés giminai¢iui
autopsijos ar operacijos metu

- Patogeninés mutacijos, kuri yra siejama su ADSK/D,
nustatymas pacientui

« ADSK/D nustatyta pirmos eilés giminaiciui, kai
nezinoma, ar diagnozé nustatyta pagal Task Force
kriterijus

- Staigi mirtis jaunesniam kaip 35 m. pirmos eilés
giminaic¢iui dél itariamos ADSK/D

« ADSK/D nustatyta antros eilés giminaiéiui

* Ilgosios asies DSIT (angl. PLAX RVOT — parasternal long-axis right ventricular outflow tract) — desiniojo skilvelio istekamieji takai i$
priekratinkaulinés ilgosios asies; Trumposios asies DSIT (angl. PSAX RVOT - parasternal short-axis right ventricular outflow tract) — de-
Siniojo skilvelio iStekamieji takai i§ priekratinkaulinés trumposios asies; DS IF — desiniojo skilvelio i§stamio frakcija; DHPKB — desinio-
sios Hiso pluosto kojytés blokada; KHPKB — kairiosios Hiso pluosto kojytés blokada; SAEKG (angl. signal-average electrocardiography) —
signalo vidurkio elektrokardiografija; RMS (angl. root mean square) — kvadrato vidurkio svertiné verté.

liy laikoma mazu

EKG stebésena Holterio monitoriumi
24 valandas ypaé svarbi ir pacientu
buklei vertinti [7].

Echokardiografija yra pirmos eilés

vaizdinis tyrimas

oju ligos kriterijumi.

bei dazniausiai nau-

dojamas ADSK/D pacientu buklei ste-
beéti [7]. DS dilatacija ir sumazéjes lo-
kalus ar viso DS funkcijos sutrikimas
yra pagrindiniai poky¢iai, randami ti-
riant pacientus. Task Force 2010 kri-
terijuose nurodomi tokie echokardiog-

rafiniai pokyciai kaip DS akinezija,
diskinezija ar aneurizmos kartu su DS
istekamuju takuy spindzio bei DS frak-
ciniu ploto poky¢iu [15]. Vis délto diag-
nozuoti ADSK/D Sirdies ultragarsiniu
tyrimu yra sudétinga — tam reikalinga
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Aritmogeninés desiniojo skilvelio kardiomiopatijos / displazijos klinikinis atvejis ir literattaros analizé

didelé echoskopuotojo patirtis ir dau-
giau negu iprasta echokardiografiniu
vaizdu.

Sirdies magnetinio rezonanso tyri-
mas visada yra pageidaujamas
ADSK/D pacientams, jei tik yra gali-
mybé ji atlikti [7]. Sis vaizdinis tyri-
mas leidzia nustatyti intramiokardi-
nius riebalinius ir fibrozinius pakiti-
mus, abieju skilveliu struktara ir
funkcija. Vélyvasis gadolinio kaupi-
masis leidzia identifikuoti fibrozine-
riebaline infiltracija, kuri yra svarbus
pozymis diferencijuojant ADSK/D ir
kitas kardiomiopatijas [16]. Visgi pri-
pazistama, jog naudojant Sirdies mag-
netinio rezonanso tyrima kyla ligos hi-
perdiagnostikos rizika. Taip pat Sio ty-
rimo prieinamumas yra ribotas, o re-
zultatu interpretacijai reikalinga itin
didelé tyrima analizuojanéiojo specia-
listo patirtis.

ADSK/D diagnozé grindziama nu-
statytais struktariniais, funkciniais ir
elektrofiziologiniais sutrikimais. Pa-
cientas turi atitikti kriterijus i§ skir-
tingu kategoriju, ir remiantis didziuju
bei mazuju kriteriju skai¢iumi nusta-
toma neabejotina, tikétina arba gali-
ma ADSK/D diagnozé (4 lentelé).

Genetinis iStyrimas turety bati at-
liekamas visiems pacientams, neabe-
jotinai sergantiems ADSK/D, taciau
ne asmenims, kuriems itariama ligos
diagnozé, bet jai patvirtinti neuztenka

4 lentelé. ADSK/D diagnozés nustatymas pagal Task Force 2010 metu kriterijus
Table 4. Diagnosis of ARVC/D according to Task Force Criteria 2010

Neabejotina diagnozé

- 2 didieji kriterijai
+ 1 didysis + 2 mazieji kriterijai

- 4 mazieji kriterijai

Tikétina diagnozé

- 1 didysis + 1 mazasis kriterijai

- 3 mazieji kriterijai

Galima diagnozé

- 1 didysis kriterijus

+ 2 mazieji kriterijai

Task Force 2010 metu kriteriju [11].
ISsamus genetinis iStyrimas rekomen-
duojamas probandams. Specifinio
ADSK/D sukelian¢io geno mutacijos
iStyrimas rekomenduojamas ir ligonio
Seimos nariams. Asmenims, kurie ati-
tinka tik vieng mazaji Task Force 2010
kriteriju, genetiniai tyrimai nereko-
menduojami.

ADSK/D reikéty atskirti nuo kitu
bukliu, galinéiu sukelti skilvelines
aritmijas, sinkopes ar staigias Sirdi-
nes mirtis (5 lentelé): Uhl ligos, pirmi-
nés plautinés hipertenzijos, Sirdies
sarkoidozés, priesirdziy ir skilveliuy
defektu su nuosruviu i§ kairés i desi-
ne, miokardo infarkto, kardiomiopati-
ju (dilatacinés kardiomiopatijos, ne-
kompaktinio kairiojo skilvelio) bei ka-
nalopatiju (katecholaminerginés poli-
morfinés skilvelinés tachikardijos, il-
go QT sindromo, Brugada sindromo).

5 lentele. ADSK/D diferenciné diagnostika
Table 5. Differential diagnoses of ARVC/D

ADSK/D pagrindinés grésmeés yra
skilvelinés aritmijos, kurios gali baig-
tis SSM, ir desiniojo, kairiojo ar abieju
skilveliy Sirdies nepakankamumo pro-
gresavimas. Dél §iu priezasc¢iu ivardi-
jami keli pagrindiniai ligos gydymo
tikslai [8]:

1. Mirstamumo nuo skilveliniu
aritmiju ir Sirdies nepakankamumo
sumazinimas;

2. Ligos progresavimo, sukelianéio
desiniojo, kairiojo ar abieju skilveliu
funkcijos sutrikimg ir Sirdies nepa-
kankamuma, prevencija;

3. Simptomu slopinimas ir gyven-
senos kokybés gerinimas — mazinant
arba panaikinant ekstrasistolija, skil-
velinés tachikardijos recidyvus arba
IKD iskrovas (tikslines/atsitiktines);

4. Sirdies nepakankamumo simp-
tomu slopinimas ir funkcinio pajégu-
mo didinimas.

Liga/ sindromas/buklé Panasumai su ADSK/D Skirtumai nuo ADSK/D Saltinis
Uhl liga DS pazeidimas, kuriam badingas Néra paveldimumo anamnezés. Klinikiniai 17
dalinis ar visi§kas normalios miokardo |simptomai pasireiskia kudikystéje ir
struktiros sutrikimas. Pasireiskia vaikystéje. DS miokardo pazeidimo vietoje
Sirdies nepakankamumu. néra fibrozinio-riebalinio audinio.
Pirminé plautiné hipertenzija DS dilatacija. DS nepakankamumas. Echoskopiskai ar intrakardinio tyrimo metu 18
nustatomas padidéjes spaudimas plauéiu arte-
rijoje. Specifiniai pakitimai spiroergometrijos
tyrimo metu, kratinés lastos rentgenogramoje.
Sirdies sarkoidozé T bangos inversija V1-3 derivacijose. Sirdies MRT metodu, biopsinéje medziagoje 19,7
Daznos skilvelinés ekstrasistolés. Badin- | (endomiokardo ar ekstrakardinéje)
gas Sirdies nepakankamumas, sinkopés, |nustatomos granulomos.
SSM. Ivairas morfologiniai DS pakitimai.
Ydos su nuosraviu i$ kairés i de- | DS dilatacija. Plau¢iy hipervolemija. Echoskopiskai 20
sine (PPD, SPD*) matomi pertvaros defektai.
Miokardo infarktas Randiniai miokardo pakitimai. Skaus- | Specifiniai pakitimai EKG (Q banga, 22
mas kratinéje, sinkopé, aritmijos, SSM. | ST-T poky¢iai, nauja KHPKB). Troponino
kiekio didé¢jimas. Koronarografijos metu
randama vainikiniu arteriju stenozé.
Dilataciné kardiomiopatija Galima DS dilatacija. Nustatoma Budinga kairiojo skilvelio dilatacija ir 4
lamino A/C geno mutacija. Sirdies nepa- | nepakankamumas.
kankamumas, SSM.
Nekompaktigkas kairysis skilvelis | Badingas miokardo trabekulétumas. Trabekulétumas budingas kairiajam skilveliui. 4
Kanalopatijos: Pasireiskia panasiais klinikiniais Skirtingy genu mutacijos. Skirtingi 4,11
. katecholaminerginé polimorfi- simptomais: skilvelinémis aritmijomis, |morfologiniai ir funkciniai poky¢iai,
né skilveliné tachikardija sinkopémis, SSM. Teigiama randami echokardioskopuojant, Sirdies
. ilgo QT sindromas paveldimumo anamnezé. Simptomai MRT, endomiokardo bioptate. Specifiniai
- Brugada sindromas pasireiskia iki 5-0jo deSimtmecio. pakitimai EKG.
*PPD — priesirdziu pertvaros defektas; SPD — skilveliy pertvaros defektas.
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ADSK/D gydymas: gyvensenos pa-
keitimas, medikamentinis gydymas,
kateteriné abliacija, implantuojama-
sis kardioverteris defibriliatorius
(IKD) bei Sirdies transplantacija [8].
Gyvensenos pakeitimas ypac¢ svarbus
jauniems, aktyviai sportuojantiems
asmenims, sergantiems ADSK/D, dél
nustatytos daugiau nei 5 kartus dides-
nés rizikos ivykti staigiai Sirdinei mir-
Giai. Ankstyvas (t. y. pries simptomu
atsiradima) serganciuy asmenu nusta-
tymas atliekant patikra prie§ dalyva-
vima varzybose bei tokiu asmenuy dis-
kvalifikavimas galétu jiems isgelbeti
gyvybe. Rekomenduojama nutraukti
varzybini ar iStvermés sporta (I klasés
rekomendacija) ir leisti tik rekreacini
mazo intensyvumo sporta (Ila klasés
rekomendacija) [8]. Taip pat pataria-
ma nutraukti varzybini sporta Seimos
nariams, kurie yra sveiki geno patoge-
ninio varianto nesiotojai (Ila klasés
rekomendacija), bei tokiems, kuriu ge-
notipas nezinomas (IIb klase).

Medikamentiniam ADSK/D gydy-
mui skiriami beta-adrenoreceptoriu
blokatoriai, antiaritminiai vaistai ir
vaistai Sirdies nepakankamumui gy-
dyti. Beta-adrenoreceptoriu blokato-
riai yra pirmos eilés vaistai simpto-
mams sumazinti bei rekomenduojami
visiems ADSK/D sergantiems pacien-
tams (Ila klasés rekomendacija). Ju
skyrimas ADSK/D pacientams yra
grindziamas jrodytu §iu vaisty veiks-
mingumu apsaugant nuo kravio su-
keltu skilveliniu aritmiju bei gydant
Sirdies nepakankamuma. Taip pat yra
manoma, jog beta-adrenoreceptoriu
blokatoriai gali sustabdyti miokardo
ligos progresavima mazinant DS sie-
nelés apkrovag [8]. I klasés rekomenda-
cija skirti gydyma beta-adrenorecep-
toriu blokatoriais yra recidyviné skil-
veliné tachikardija, ivykusios tiksli-
nés/netikslinés (dél sinusinés tachi-
kardijos, supraventrikulineés tachikar-
dijos, didelio daznio priesirdziu virpé-
jimo/priesirdziu plazdéjimo) implan-
tuojamojo kardioverterio defibriliato-
riaus iSkrovos. Sveikiems geno muta-
cijos neSiotojams gydymas beta-adre-
noreceptoriy blokatoriais nerekomen-
duojamas (III klasé).

Antiaritminiai vaistai (AAV) ski-
riami pacientams, sergantiems
ADSK/D, siekiant pagerinti ju gyveni-
mo kokybe ir apsaugoti nuo skilveliniuy
aritmiju. Amiodarono skyrimas (vieno
ar kartu su beta-adrenoreceptoriy blo-
katoriais) — tai pats efektyviausias gy-
dymas, slopinantis simptomus pacien-
tams, kuriems pasireiskia daznos eks-
trasistolés ar trumpalaikiai skilveli-
nés tachikardijos epizodai (Ila klasés
rekomendacija). AAV rekomenduoja-
ma skirti kaip papildoma gydyma, kai

Maia
rizika <1%
/metus

¥ Sirdies sustojimas dél skilveliy
virpéjimao

¥» llgalaike skilveling tachikardija
(SkT)

¥ Didelio laipsnio D5, K5 ar
abiejuy skilveliy funkcijos
sutrikimas

¥ =1didysis rizikos veiksnys
[sinkopé, trumpalaiké SkT
(Holterio/krivio méginiy
metu), vidutiné DS, KS arba
abiejy skilveliy disfunkcija)

¥ =1 maZasis rizikos veiksnys
[probandas, vyras, daugybinés
desmosominés mutacijos,
=1000/24 val,, skilvelinés
ekstrasistolésirkt.)

¥ Sveikigeny mutacijy nediotojai
¥» Nerarizikos veiksniy

6 pav. Rizikos nustatymas pacientams, sergantiems ADSK/D
Fig. 6. Risk stratification for patients with ARVC/D

yra implantuotas IKD ir esti daznos
tikslinés IKD iskrovos (I klasés reko-
mendacija), atliekant ekstrasistolijos
zidinio kateterine abliacija, esant reci-
dyvinei hemodinamiskai stabiliai
SkT, kai IKD neimplantuojamas (IIb
klasé). Vis délto perspektyviuju ar at-
sitiktinés atrankos klinikiniy tyrimu,
kaip gydyti serganéius ADSK/D pa-
cientus AAV, atlikta néra [8].

Sirdies nepakankamumo gydymas
sergant ADSK/D yra standartinis [8].
Pacientams skiriami angiotenzinag
konvertuojancio fermento inhibitoriai
(AKFi) ar angiotenzino II receptoriu
blokatoriai (ARB), beta-adrenorecep-
toriy blokatoriai ir diuretikai (I klasés
rekomendacija). Antrinei prevencijai,
nustaéius trombus Sirdies ertmése,
esant veninei/arterinei trombemboli-
jai, skiriamas ilgalaikis gydymas ge-
riamaisiais antikoaguliantais (I kla-
sés rekomendacija).

Kateteriné aritmijos zidinio ablia-
cija atliekama esant neefektyviam
medikamentiniam gydymui. Miokar-
do vietoje atsiradus fibroziniam ir rie-
baliniam audiniui, susidaro randiniai
plotai. Sie randai yra laikomi skilveli-
nés tachikardijos aritmogeniniu sub-
stratu, juose dél griztamojo suzadini-
mo (angl. makro reentry) kontaro kyla
skilveliné tachikardija. Tokius mio-
kardo defektus galima kartografuoti
(angl. mapping) ir skilvelinés tachi-
kardijos pradzios zidini pasalinti kate-

terine abliacija. Si procediara ADSK/D
pacientams yra veiksmingas gydymo
budas, pasalinantis daznus skilveli-
nés tachikardijos epizodus ir IKD is-
krovas, o ne metodas, kuriuo batu ga-
lima iSgydyti liga, nes tam pakanka-
mai irodymu nesurinkta. Taip pat né-
ra irodyta, jog kateteriné abliacija ga-
letu apsaugoti nuo SSM, todel
ADSK/D pacientams, turintiems skil-
veline tachikardija, §i procedtara néra
alternatyva IKD.

Pagrindiné staigios Sirdinés mir-
ties prevencijos priemoné — implan-
tuojamasis kardioverteris defibriliato-
rius. Ar IKD bus implantuojamas,
sprendziama nustacius, kuriai rizikos
grupei priklauso pacientas (6 pav.) [1,
8]:

- esant didelei rizikai, IKD im-
plantavimas yra butinas (I klasés re-
komendacija);

- esant vidutinei rizikai ir didie-
siems rizikos veiksniams, IKD im-
plantavimas turétuy bati svarstomas
(ITa klasés rekomendacija);

- esant vidutinei rizikai ir mazie-
siems rizikos veiksniams, IKD im-
plantavimas galétu buti svarstomas
(ITb klasés rekomendacija);

- esant mazai rizikai, IKD implan-
tavimas nerekomenduojamas (III kla-
sés rekomendacija).

Atkreiptinas démesys, jog IKD im-
plantavimas yra susijes su proceduros
komplikacijomis bei netinkamomis
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IKD iskrovomis — per metus tai sudaro
atitinkamai 3,7 % bei 4,4 % [8]. Sie-
kiant ju iSvengti, pacientai turéty bati
kruopsciai atrenkami ir IKD implan-
tuojamas tik tiems asmenims, ku-
riems §i procedara yra indikuojama.
Netinkamu iskrovu skaic¢iu galima su-
mazinti tinkamai programuojant IKD
bei papildomai skiriant beta-adreno-
receptoriy blokatoriu ar sotaloli.

Vienos kameros IKD dazniausiai
rekomenduojama implantuoti jau-
niems pacientams, siekiant sumazinti
ilgalaikiy komplikaciju, susijusiu su
prietaisu, rizika. Sprendimas implan-
tuoti IKD kiekvienu atveju privalo
buati priimamas individualiai, iverti-
nus bendra klinikine bukle, amziu, ri-
zikos veiksnius, SSM pavoju, galima
netinkamuy iSkrovu bei komplikaciju
rizika.

Sirdies transplantacija sitloma as-
menims, kuriems yra iSsivystes galu-
tinés stadijos Sirdies nepakankamu-
mas arba yra nekontroliuojama skil-
velineé tachikardija [8].

Pacientu, sergané¢iuy ADSK/D, buk-
lé visa gyvenima turétyu buti stebima —
ivertinami simptomai, morfologiniai ir
funkciniai skilveliu pakitimai, ju pro-
gresavimas, i§ naujo ivertinama stai-
gios Sirdinés mirties rizika, perzitri-
mas ir papildomas optimalaus gydymo
planas. Pacientai turéty lankytis pas
gydytoja periodiskai kas 1-2 metus,
priklausomai nuo amziaus, simptomu
ir ligos sunkumo. Italijoje atlikus kli-
nikine studija [22], buvo nustatyta, jog
desmosominiu baltymu genu patoge-
niniy variantu neSiotojai, ankséiau
nepatyre skilveliniu aritmiju epizodu,
per metus turi nuo 0,2 % iki 2,3 % di-
desne rizika patirti skilveline aritmi-
ja, o esant neabejotinai ADSK/D diag-
nozei rizika patirti skilveline aritmija
yra didesné. Mirtingumo rizika Siame
tyrime sudare 0,2 % per metus. Sveiki
genu mutaciju neSiotojai bei ADSK/D
pacientu Seimos nariai taip pat turétu
bati tiriami kas 2-3 metus dél su am-
ziumi susijusios ADSK/D progresavi-
mo rizikos [8].
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ARRHYTHMOGENIC RIGHT VENTRICULAR CARDIOMYOPATHY/DYSPLASIA:
A CASE REPORT AND LITERATURE REVIEW

Dovilé Gabartaite, Joraté Barysiené, Dovilé Junéauskaité, Violeta Mikstiene,
Sigita Aidietiené, Germanas Marinskis, Audrius Aidietis

Arrhythmogenic right ventricular cardio-
myopathy/dysplasia (ARVC/D) is a
chronic, progressive, heritable cardio-
myopathy, characterized by fibrofatty re-
placement and dysfunction of right ven-
tricular. The first symptoms of ARVC/D
include palpitations, effort-induced syn-
cope, dyspnea, chest pain, whereas sud-
den cardiac death is the first clinical
manifestation during physical activity,
training or just after physical activity in
10% of cases. It is one of the most com-
mon causes of sudden cardiac death in
young athletes, accounting for approxi-
mately 22% of cases. ARVC/D is an
autosomal dominant inherited disease.
There are main five disease-causing
genes which encode desmosomal proteins
and their dysfunction causes myocyte de-
tachment from one another and cell
death — plakoglobin, desmoplakin, plako-
philin-2, desmoglein and desmocollin-2.
The diagnosis of ARVC/D is made using a
combination of family history, non-inva-
sive and invasive tests based on Task

Force 2010 criteria. Clinical manage-
ment of ARVC/D patients includes beta-
blockers, antiarrhythmic drugs and
drugs for heart failure. In the case of inef-
fective pharmacological therapy, cathe-
ter ablation is a therapeutic option. The
main prevention of sudden cardiac death
is implantable defibrillator (ICD). The in-
dications to ICD implantation in ARVC/D
depend on risk group for major
arrhythmic event. Early identification of
patients, correct prevention and treat-
ment can prevent sudden cardiac death.
Data from prospective studies/registries
with larger number of patients and lon-
ger follow-up are required to provide evi-
dence-based recommendations for the
best care of ARVC/D patients. This
article provides a review of a clinical case
according to the newest literature about
diagnostic criteria, treatment and
prevention of the disease.

Keywords: arrhythmogenic right ven-
tricular cardiomyopathy, ventricular ar-
rhythmia, desmosomal mutations.
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