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Ozet

Restriktif kardiyomiyopati, nadir gorilen ve tedavi edilmedidi zaman prognozu kétl seyreden bir kardiyomiyopati turiidir. Etiyolojik
olarak bazj depo hastaljklarjna badlj sekonder olabilecedi gibi primer (idyopatik) veya ailesel karakterde de olabilir. Bu hastaljdjn
kesin tedavisi kalp transplantasyonudur. Klinidimizdeki 1989 yjlyndan bugiine kadar yapjlan 27 kalp transplantasyonlary arasjnda tek
ailesel restriktif kardiyomiyopatili olgunun tanysy, takibi, aile taramasj ve ortotopik kalp transplantasyonu ile sonuglanan baparjly
tedavisi ve literatlr incelemesi sunulmuptur.

Anahtar kelimeler: Kardiyomiyopati, restriktif, kalp transplantasyonu, ailesel
Tiirk G6dls Kalp Damar Cer Derg 2004;12:188-190

Summary

Restrictive cardiomyopathy is a rare disease which has a poor prognosis if it is left untreated. Etiologically, it may result from
secondary to some storage diseases and/or primary (idiopathic) or familial. The definitive treatment is heart transplantation. We herein
report a case with familial restrictive cardiomyopathy which has been the only one case in our heart transplantation series with 27 cases
since 1989. Its diagnosis, follow-up, familial screening, and its treatment by a successful orthotopic heart transplantation with literature
reviews are presented.
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Girip

Restriktif kardiyomiyopati (KMP) nadir gorilen ve prognozu
kétii seyreden bir kardiyomyopati tirtidiir. Yki yylljk hayatta
kalym oranj %50°den azdjr [1]. Bablangjc semptomu olarak
senkopla beraber radyolojik olarak belirgin pulmoner venéz
konjesyon kotli prognozu iparet eder ve bir caljpmada dort ay
icinde 6lum bildirilmiptir [2]. Restriktif KMP’nin etiyolojisi
halen tam olarak ortaya konulamamjptjr. Amiloidoz, sarkoidoz,
endomiyokardiyal fibrozis, skleroderma, glikojen depo
hastalyklary, hemokromatozis, mukopolisakkaridozis gibi
hastaljklara badly olabilir ya da belirli bir neden olmaksyjzjn
primer (idiyopatik) veya ailesel karakterde olabilir. Primer
restriktif KMP’nin kesin tedavisi kalp transplantasyonudur. Bu
makalede bir restriktif KMP’li olgunun tanjsyj, izlemi, aile
taramasj ve kalp nakli ile sonuclanan baparjly tedavisi
sunulmuptur.

Olgu

Onbep yapyndaki bayan olgu 1995 yylynda klinidimize halsizlik,
carpjnty ve nefes darljdj (fonksiyonel kapasitesi IlI. sjnjf)

bikayetleri ile bapvurdu. Fizik muayenede kan basjncy 90/65
mmHg, kalp hyjzj 97/dak ve diizenliydi. Oskiltasyonda bilateral
akcider bazallerinde yer yer krepitan raller, S3 ve apikal
bolgede sol koltuk altjna yayylan 2/6 piddetinde kyjsa sistolik
Uflrim  tesbit edildi. Elektrokardiyografide sinus ritmi, sjk
atriyal erken atymlar ve non-spesifik ST-T dedipiklikleri
mevcuttu. Telekardiyogramda kardiyotorasik oranj %50, sad
atriyum belirgin, normal akcider parankimi gérunimu tespit
edildi. (Resim 1). Olgunun daha énce bapka bir kardiyoloji
klinidinde yapylmjp olan ekokardiyografisi ve kardiyak
kateterizasyonundaki bulgular restriktif KMP ile uyumlu idi.
Tanjyy guclendirmek ve etiyolojisini tanymlayabilmek igin
klinidimizde olguya tekrar transtorasik ekokardiyografi ve
endomiyokardiyal biyopsi (EMB) yapjldj. Ekokardiyografide
biatriyal genipleme, her iki ventrikiilde hipertrofi ve restriktif
diyastolik dolup paterni ve ejeksiyon fraksiyonu (EF) %67
bulundu. Endomiyokardiyal biyopside (EMB) miyozit
hipertrofisi ve normal endokardiyal doku teshit edildi.
Herhangi bir madde depolanmasjna ait bir bulguya
rastlanmadj. Olgu restriktif KMP olarak dederlendirildi.
Bununla beraber tim bulgulara radmen konstriktif perikardit
ayyrjcy tanysj tam olarak ekarte edilemedi ve olguya manyetik
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rezonans (MR) yapjldj. Manyetik rezonansta normal perikard
kalynlydy tesbit edildi. Perikardda herhangi bir kalsifikasyon,
kalynlapma ve kalbe ait yapypjkljk bulunmadj. Olgu tim bu
tetkikler sonucunda restriktif KMP tanjsj ile 6ncelikli olarak
kalp nakli bekleme listesine alyndj ve medikal takiple
izlenmeye baplandy. Takipler sjrasjnda olguya tetkikler
sonucunda yapadjdj bolgedeki Universite kardiyoloji klinidi
tarafindan elektrofizyolojik tetkik (EFT) yapjlmjpty.
Atriyoventrikiler reentran tapikardi, ventrikuler tapikardi-
fibrilasyon indiklenen olguya kateter ablasyonu yapyjldy ve
implantabl kardiyoverter defibrilatér (ICD) cihazj implante
edilmipti [3].

Olgumuzun anamnezinde annesinin geng yapta (34) ani éltimi
ve kardeplerinde benzer pikayetleri olmasj nedeni ile kardiyak
yonden aile taramasy kardiyoloji klinidi tarafjndan yapyjldj.
Olgunun adabeyinin (23 yapynda) ve kiclk kardepinin (20
yapynda) ekokardiyografilerinde restriktif KMP’ye uyan
bulgular mevcuttu. Her iki olgu da takip altjnda iken ani 6lim
ile kaybedildi. Olgunun annesinin de 1992 yyljnda yapjlan
ekokardiyografik incelemesinde restriktif KMP’ye uyan
bulgular tesbit edilmipti. Olgunun babasy ve kiiciik kardepinin
klinik ve ekokardiyografik bulgularj ise normaldi. Kalp nakli
bekleme listesindeki olgu bircok kez klinidimize kalp
yetmezlidi bulgulary ile yatjrjldj. Oncelikli olarak kalp
transplantasyon adayy olarak yakjn takibe aljndj. Olguya 22
yapynda, Ekim 2002 yjlyjnda baparjly bir ortotopik kalp
transplantasyonu yapyjldy. Operasyonda herhangi bir yapyjpykljk
velveya Kalsifikasyon ile karpjlapjlmadj ve perikard normal
kalynljkta idi. Ortotopik kalp nakli standart ydntemle
gercekleptirildi. Operasyon sjrasynda ICD cihazj devre djhy
bjrakyldy. Ortotopik kalp nakli yapjldjktan hemen sonra sol
infraklavikular insizyonla ICD cihazjnyn kalan lead kysmy sol
subklavyan venden cerrahi olarak aljndy, fakat tim olarak
alyjnmasj mimkiin olmadj (Resim 2). Erken postoperatif
dénemde dnemli bir komplikasyon olmadj. Olgu postoperatif
ikinci gin ekstiibe edildi. Yaklapjk 35 giin hastanemizde izlenen

Resim 1. Olgunun operasyon 6ncesi telekardiyogramj.
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hastanjn bu takip sjrasjnda énemli bir sorunu olmady. Erken
postoperatif immunsupresyon olarak Ucli kombinasyon
(siklosiporin 5-10 mg/kg/giin, kortikosteroid 1 mg/kg/giin,
azathioprin 1-2 mg/kg/gun) uygulandy. Olgumuz halen
sorunsuz olarak aktif hayatjna devam etmektedir.

Tartjpma

Restriktif KMP kalbin sistolik fonksiyonlarynjn ve duvar
kalynlyklarynyn normal veya normale yakjn oldudu, diyastolik
voliimiin azaldjdy ve restriktif dolup paterninin g6zlendidi bir
kalp kasj hastalydydyr [4]. Tim KMP’ler iginde goriilme sykljoy
%5’dir. Klinidimizdeki 43 olguluk kalp nakli bekleme
listesinde bu tany ile izledidimiz babka bir olgumuz pu anda
mevcut dedildir. Bugiine kadar 14 yylljk sire icerisinde kalp
nakli uyguladjdymyz olgular icindeki tek restriktif KMP’li
olgumuzdur [5]. Restriktif KMP idiyopatik veya sistemik ve
infiltratif hastaljklara badlj sekonder karakterde olabilir.
Amiloidoz, sarkoidoz, hemokromatoz ve cepitli depo
hastaljklarj baplyjca infiltratif miyokardiyal nedenler
arasjndadyr. Restriktif KMP’nin dodal seyri eripkinlerden
oldukca farklydjr. Eripkinlerde yapam kalyjm oranj daha
uzundur, ¢ocuklarda ise prognoz daha kétudir. Bu ylzden
hastaljdjn erken ve dodru tanjsj hayat kurtarjcy olur. Restriktif
KMP ayjyrjcy tany yoninden hipertrofik KMP ve konstriktif
perikarditden ayrjimasj oldukca zordur. Ozellikle bu iki
hastaljkdan ayyrjcj tanysynjn iyi yapjlmasj gereklidir.
Hipertrofik KMP tedavisi oldukga farklydjr ve hastanyn
gereksiz ve yanlyp yere kalp nakli bekleme listesine aljnmasjna
neden olabilir. Konstriktif perikardit tedavisi ise cerrahi olarak
perikardjn rezeksiyonudur ve tamamen iyilepme sbz
konusudur. Biz de bu olgumuzda hastalyoyn tanysjnj koymakta
oldukgca zorlandjk. Olgumuzun ekokardiyografi bulgulary géz
oniine alynjrsa restriktif KMP ve/veya hipertrofik KMP gibi
dederlendirilebilirdi. Bu iki hastaljojn ayyrjcj tanjsynj klinik
olarak yapabilmek muimkin dedildi. Klinik bulgular,

Resim 2. Olgunun ortotopik kalp transplantasyonu sonrasy
telekardiyogramy.
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ekokardiyografik dederlendirmeler ve kateter bulgulary
konstriktif perikarditle de uyumlu idi. Miyokardiyal
restriksiyonu perikardiyal restriksiyondan ayjrmak icin
manyetik rezonansjn giivenli olarak kullanjlabilecedi
belirtilmiptir [6]. Biz de olgumuza ayjrjcy tany icin MR tetkiki
yaptjk. Manyetik rezonans tetkikinde perikard kaljnljdy normal
bulundu ve herhangi bir kalsifikasyona ve perikardjn kalbe
yapybjkljdyna rastlanmadj. Olgumuza tanj ve etiyoloji
yoniinden dederlendirmek amacy ile endomiyokardiyal biyopsi
yapyldj. Primer restriktif KMP’deki bulgular olan intertisyel
fibrozis, miyozit hipertrofisi, endokardiyal veya
subendokardiyal fibrozise rastlanmadj. Endomiyokardiyal
biyopsi ayjrjcy tanj acjsjndan cok aydynlatjcy olmamjhty.
Restriktif KMP tanjmj daha ¢ok hemodinamik kriterlere
dayandyryldydy icin morfolojik ozelliklerin spesifik olmamasy
hastaljojn ekarte edilmesi icin yeterli dedildi. Ani 6lim daha
cok hipertrofik KMP’de rastlanmasjna radmen restriktif KMP
olgularjnda da ortaya c¢jkmaktadjr. Bu hastalarda aritmi
kaynakly &limlerin yany sjra miyokard infarktiisi de
gorulmektedir. Ozellikle cocuk yap grubunda bunun sol
ventriklil kavitesinde basyn¢c artjpyna badlj olabilecedi
diptndlmektedir. Yine bu olgularjn otopsilerinde miyokard
infarktiisti saptanmyp, fakat hicbirinde koroner arterlerde darljk
tesbit edilmemiptir. Olgumuz ani 6lim agjsjndan tekrarlayan
senkop ataklarj, genc yap, aile anamnezi, ventrikil hipertrofisi
nedeni ile yuksek risk grubunda bulundudu igin
elektrofizyolojik tekkik ve ICD implantasyonu yapyldy.
Olgumuzda oldudu gibi ICD implantasyonu ancak
semptomlarj olan ve ciddi ventrikiler aritmileri saptanan
olgulara uygulanmalydjr.

Restriktif KMP’li olgularyn aile taramalary ile ilgili yayynlarda
birinci  derecedeki  yakjnlarjnda  hipertrofik =~ KMP
saptanabilecedi bildirilmiptir [7]. Olgumuzda aile pedigrisi
otozomal dominant bir gecip gostermekteydi. Dider aile
bireylerinde klasik hipertrofik KMP bulgularj mevcut dedildi.
Goldfarb ve arkadaplary restriktif KMP ile beraber
atriyoventrikuler blok, miyopati ve aritmi varljdjnda bu
patolojinin otozomal dominant ve otozomal ressesif kaljtjm
6zellidinde oldudu bildirilmiplerdir. Ayrjca bu olgularda
elektron mikroskopuyla desmin depolanmasy tesbit etmipler ve
genetik olarak desmin geninde mission mutasyon oldudu

Tablo 1. Literatlirdeki ailevi restriktif kardiyomiyopati olgulary.
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saptamyplardjr [8]. Biz olgumuzun elektron mikroskopu
incelemesini sosyal ve teknik partlar yiiziinden yapamadyk.
Literatlirde ailevi gecip gdsteren restriktif KMP olgulary cok
fazla dedildir ve daha cok olgu bildirimleri peklindedir.
Gunlimize kadar olan olgu sunumlary Tablo 1’de belirtilmiptir.
Restriktif KMP’nin tjbbi tedavisi nonspesifiktir ve tamamen
semptomlaryn giderilmesine yd&neliktir. Bu olgularjn kesin
tedavisi  kalp naklidir. Olgular tespit edildidi anda tibbi
tedavinin yany sjra kalp nakli yoniinden de dederlendirilmeli ve
herhangi bir bapka kontrendikasyon yoksa kalp nakli bekleme
listesine aljnmalydjr. Bu hastaljk nadir olmasjna radmen koti
prognozludur ve ani 6lim riski hertirlll tedaviye radmen hala
yuksektir.
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