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Wywiad:

e Mezczyzna lat. 22
e Stan po korekcji ASD Il metodg kardiochirurgiczng w 1 roku zycia.

* Wadarozpoznana w 3 m. z., objawiajaca sie jako nawracajgce infekcje drog

oddechowych.

W badaniu przedmiotowym opisywano sztywne rozdwojenie

Il tonu, szmer wyrzutowy 3/6 3 |. p. m. z. oraz szmer rozkurczowy 1/6 wg Levine’a.

* W echo serca z 2003r. w centralnej czesci IAS ubytek typu ASD Il

o wymiarach 0,9 x 1cm. Z przeciekiem L-P.

 Leczony metylodigoksyng i spironolaktonem.
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Korekcja wrodzonej wady serca

 Dnia 01.12.2003r. kardiochirurgiczne zamkniecie ASD Il szwem ciggtym

w krazeniu pozaustrojowym.

* Przebieg okotozabiegowy powiktany obecnoscia ptynu w osierdziu
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Wywiad:

* Pacjenta zaniepokoit styszalny po przybraniu pozycji lezgcej szmer

W lipcu 2024r. w ambulatoryjnie wykonanym echo serca stwierdzono
przerost 13 mm miesnia lewej komory z cechami zawezania w drodze

odptywu lewej komory (Pg max 80mmHg) .

* W1itaczono dyzopiramid w dawce 2 x 250mg, bez poprawy.
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Przyjecie do Kliniki Kardiologii PIM

« 17.12.2024r. przyjecie do Kliniki Kardiologii PIM celem pogtebienia

diagnostyki w kierunku kardiomiopatii przerostowej.

* Pacjent wstepnie podaje dobrg tolerancje wysitku. Nie zgtasza objawow

lub prezentuje wytworzong od dziecinstwa adaptacje?

* Brak dodatniego wywiadu rodzinnego w kierunku HCM, SCD.
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Kwestionariusz KCCQ-12 wypetniony przez 22 latka:

* Chodzenie bardzo szybko lub bieg (tak jakby  « Bardzo ograniczona
chciat Pan/Pani ztapac¢ autobus)

 Srednio ile razy w ciagu ostatnich dwdch
tygodni dusznos¢ ograniczata Pana zdolnosc¢
robienia tego, co Pan chciat?

* Przynajmniej raz dziennie

* Jak czutby sie Pan, gdyby musiatby przezy¢

reszte zycia z taka niewydolnoscia serca, jaka  « Raczej niezadowolony
Pan ma obecnie?

* Jak bardzo niewydolnosSc¢ serca ograniczata
Pana udziat w ponizszych czynnosciach:

a) zainteresowania, rozrywki  a) Powaznie ograniczata
b) praca, obowiazki domowe b) Umiarkowanie ograniczata
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W badaniu przedmiotowym:

 HR 53/min. Cisnienie tetnicze 109/61mmHg

« Zwraca uwage gtosny szmer skurczowy (5/6 w skali Levine’a)
w rzucie zastawki aortalnej, promieniujacy do koniuszka serca, tetnic

szyjnych, zmienny w zaleznosci od pozycji ciata.
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W badaniach laboratoryjnych:

NT pro BNP 82pg/ml

* Troponinal 3,7pg/ml; CK-MB 33 U/I [ <25]

e Ceruloplazmina 17,3mg/ml [15-30], miedz 69 ug/dl [70-150]

* Ferrytyna 115[30-400],Fe 64 ug/dl [33-193],TRANS-W 22%[15-45]

* tancuch lekki kappa 13,41 mg/| [3,3-19,4]
tancuch lekki lambda 10,72 mg/| [5,71-26,3]
KAP:LAM 1,251 [0,260-1,65]

e Alfa-galaktozydaza 3,4umol/L/h [>2,8]
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EKG

RZ 51/min. oS posrednia, PR 175ms, nie spetnione cechy przerostu komor

patologiczne zatamki Q nad Sciang dolna, nieprawidtowa progresja zatamka
R w odprowadzeniach przedsercowyvch. QRS 94ms
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Echo serca:

« Prawidtowa wielkos¢ jam serca(LV Ind 2,2cm/m2, LAVI 29ml/m2 ).

* Przerost miesnia lewej komory IVSD 13mm . Cechy SAM.
LVOTO z V max 4,2 m/s PGmax 70mmHg (spoczynkowy).

 Bez odcinkowych zaburzen kurczliwosci , EF 70%.

* Prawidtowa funkcja rozkurczowa lewej komory.

* Prawidtowa funkcja skurczowa prawej komory ,TAPSE 21mm.
« Bez istotnej hemodynamicznie wady zastawkowe,;.

* Bez echokardiograficznych cech nadcisnienia ptucnego.

* Bez ptynu w worku osierdziowym.

* Bez cech przecieku na poziomie przegrody miedzyprzedsionkowe;.
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Echo serca

LL. UL, U000 Y]
51Hz & PIM WOLOSKA KARBIINW
15cm : CN101554824
2D Echokardiografia (K. INWAZ @INA)
Echokardiografia (K. INWAZYEINA)

WL: 128 WW: 256 [D]
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Echo serca
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StRrtna kompresj . S¥hefina kompresja (JPEG)
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Echo serca

Adult Echo

X5-1
S0Hz
18cm

2D
68%
C50
P Low
HGen
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PG 64 mmHg
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Echo serca

11.02.2003 M

PIM WOLOSKA KARRANV
CN10155482¢

fia (K. INWAZSSNA)

afia I:K, INWAY MNA

Dist 1.31cm
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= Dist 1.13 cm
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A C
Wykluczenie

alternatywnych G st

przyczyn LVOTO, B
ocena mechanizmu Froota e

Faburzenia rytmu serca (np. AF)
Drzialania uboczne lekiw

Choroba ukadowa (np. amyloidoza)

0 G

W Srodkowe] czgSel jamy lewe] komory
Blona podaorialna

Nieprawidiowy przyczep migénia brodawkowatego

o Ocena anatomii/czynnosci MV

Inne organiczne nisprawidiowosci MY

° Ocena rozkiadu | nasilenia przerostu

Minimaina grubosé przedniej czgsci przegrody 15 mm
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postepowania w kardiomiopatiach

HCM definiuje sie jako grubosc¢ sciany LV 215 mm w dowolnym segmencie
miesnia sercowego, ktorej nie mozna wyttumaczy¢ wytgcznie warunkami
obcigzenia serca.

Mniejszego stopnia pogrubienie sciany (13-14 mm) wymaga oceny innych
cech, w tym wywiadu rodzinnego, znalezisk genetycznych oraz

nieprawidtowosci w EKG.
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Rezonans magnetyczny serca

HS513ZEX0 I 1/B4 HS1 32800
H513Z2EX00 S HS13x2600
19.11.. 020250 19.11. 2025 0
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Rezonans magnetyczny serca

: HS1 3XFEFD
_-..___._||_ —l\ |"3'|.::F.]J'|
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Im: 19/33
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Sekwencjonowanie eksomowe MONO_WES poszerzone
o analize pethego genomu mitochondrialnego oraz analize
patogennych wariantéw opisanych w bazie ClinVar

« Stwierdzono wariant ¢.772G>A w genie MYBPC3 (koduje biatko C
wiazace miozyne), w uktadzie heterozygotycznym.

» Jest to wariant typu zmiany sensu, wg klasyfikacji ACMG oceniony jako
wariant patogenny.

* Dodatkowo stwierdzono wariant w genie MYPN o niejasnym znaczeniu

* Dodatkowo stwierdzono wariant c.1601G>A w genie F5 w uktadzie
heterozygotycznym (tzw. Czynnik V Leiden).

A— gy :
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W Holterze EKG:

RZ Srednio 71/min.
Bez zaburzen przewodzenia.

Bez istotnej arytmii komorowej i nadkomorowe,.
HCM Risc-SCD 2,58%
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Farmakoterapia:

* W1taczono bisoprolol 2,5mg

« Ambulatoryjnie koniecznosc¢ redukcji dawki do 1,25 mg z powodu
utrzymujacej bradykardii ok.40-45/min. oraz hipotensji, nasilenia

zawrotow gtowy, nasilenia meczliwosci, ostabienia.

« 28.03.2025r. kwalifikacja do programu B.162 leczenia kardiomiopatii

przerostowej z zawezaniem w drodze odptywu lewej komory

mawakamtenem
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£
Terapia mawakamtenem: L

Tydzien 0. s R 4+ Lo . .
('ycena LVEF Tydzien 4. Tydzien 8. Tydzien 12.

Gradient LVOT po probie Valsalvy

. " Wstrzymanie 1. Ponowne rozpoczecie od dawki 2,5 mg
Gradient LVOT po prdbie Valsalv . — )
il . 20 AL — leczenia raz na dobe, gdy LVEF >50%.

Zmniejszenie dawki

- <20 mmHg — 2. Ponowne sprawdzenie stanu klinicznego,

do 2,5 mg raz na dobe ’ e
>20 mmHg gradientu LVOT po probie Valsalvy
= i wartosci LVEF po 4 tygodniach
) i utrzymanie biezacej dawki przez kolejne
Dawka 5 ms ragig QObe’. 2,5 mg raz na dobe 8 tygodni, chyba ze LVEF wyniesie <50%
rozpoczac podawanie jedynie
wéwczas, gdy LVEF >55% <20 mmHg
L, >20 mmHg Utrzymanie dawki >20 mmHg Utrzymanie dawki Patrz: Faza leczenia podtrzymujacego

5 mg raz na dobe

5 mg raz na dobe (slajd 42)
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Wysokos¢ gradientu w drodze odptywu lewej komory
w zaleznosci od dawki mawakamtenu

Terapia mawakamtenem Gradient Gradient
przez 12 tyg. w dawce: spoczynkowy po prébie Valsalvy

Smg 23 46
10mg 10 37
15mg 12 22

i g :
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Terapia mawakamtenem:

Tydzien 12. i co 12 tygodni

Bies s LVEF 50-55% niezaleznie od gradientu
ICZacE LVOT po probie Valsalvy albo L o '
(bez wstrzymywania LVEF >55% oraz gradient LVOT po prébie Utrzymanie biezacej dawki i wizyta kontrolna po 12 tygodniach

leczenia) Valsalvy <30 mmHg

1. Zwiekszenie dawki do kolejnego wyzszego poziomu dawki na dobe (w mg):
2,5 mg — 5 mg; 5 mg — 10 mg; 10 mg — 15 mg

2. Ponowne sprawdzenie stanu klinicznego, gradientu LVOT po probie Valsalvy i wartosci LVEF
w 4. tygodniu po zwiekszeniu dawki i utrzymanie biezacej dawki przez kolejne 8 tygodni,
chyba ze LVEF wyniesie <50%

R 3. Dalsze zwiekszenie dawki jest dozwolone po 12 tygodniach leczenia dawka na biezacym

poziomie pod warunkiem, ze LVEF wynosi >55%. Ponowne sprawdzenie w 4. tygodniu

Gradient LVOT po prdbie Valsalvy >30 mmHg

4. Dawka maksymalna wynoszaca 15 mg na dobe

W przypadku fenotypu wskazujacego na wolny metabolizm przy udziale CYP2C19:
Dawka maksymalna to 5 mg. W przypadku dostosowywania dawki od 2,5 mg do 5 mg;
wizyta kontrolna 4 i 8 tygodni pozniej.

PRZYGOTOWANO W OPARCIU O PROGRAM LEKOWY B.162
Obwieszczenie Ministra Zdrowia w sprawie wykazu refundowanych lekéw, srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobdéw medycznych z dnia 02.08.2024. |"
" Bristol Myers Squibb




7 miesiecy terapii

o, o

Adult Echo TIS0.6 MI 0.1 Adult Echo TIS0.6 MI 0.1
X5-1 X5-1 s o

22Hz mM3ma  S0Hz . L ¥ M3
20cm 0 * +61.6 20cm 0 # T X
o + Vel 171cmis [ 2 e + Vel 236 cmis
69% PG 12 mmHg 69% <, PG 22 mmHg

C 50 C 50 ¥

P Low P Low e

HGen HGen
CF

50%

4000Hz
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2.5MHz l
cw ' cw '
50% -100 50%
WEF 22 WF 225Hz ,

1.8Ml 1.8MHz W "“ m” b ‘
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--200
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Wskazniki efektywnosci:
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Pogorszenie czy prawidtowe dziatanie leku?

Przed leczeniem Po 6 miesigcach terapii mawakamtenem

Im: 1/19
Se:1
Stratna kompresja (JPEG)

Im: 1/33 [

Se:1 5

Stratna kompresja (JPEG) 1
ac

)
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diografia (K. INWAZYINA)
rafia (K. INWAZYINA)

ik CN1UBY40285
Echokgdiografia (K. INWAZYINA)

?ﬁkar ’iigrafia (K. INWAZYINA)

GLS_Endo_Peak_A4C:
Time to k
Longitudin a GLS_Endo_Peak_A2C
GLS_Endo_Peak_A3C: -18.7 %
GLS_Endo_Peak_Avg: -15.6 %

GLS_Endo_Peak_A4!
Time to Peak
Longitudinal Strain [ms] GLS_Endo_Peak_A2
GLS_Endo_Peak_ A3
GLS_Endo_Peak_Avg:

Pozostato 25 dni okresu prébnego.

Pozostato 26 dni okresu prébnego.
Kup licencje na http: adiantviewer.com/store/

Kup licencje na https://radiantviewer.com/store/
Ta sesja zakoriczy sie za 20 minut.

WL: 128 WW

24.02.2025 15:32:53 29.09.2025 14:10:27
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Kwestionariusz KCCQ-12 wypetniony przez 22 latka po 6
miesigcach leczenia w programie B.162:

Chodzenie bardzo szybko lub bieg (tak jakby
chciat Pan/Pani ztapac¢ autobus)

Nieznacznie ograniczona

. Srednio ile razy w ciagu ostatnich dwdch
tygodni dusznosé ograniczata Pana zdolnos$¢ * Rzadziej niz raz w tygodniu
robienia tego, co Pan chciat?

* Jak czutby sie Pan, gdyby musiatby przezy¢
reszte 7ycia z taka niewydolnoscia serca, jakg © Catkowicie zadowolony ©
Pan ma obecnie?

* Jak bardzo niewydolnosSc¢ serca ograniczata

Pana udziat w ponizszych czynnosciach:

, , , e a) Nieznacznie ograniczata
a) zainteresowania, rozrywki b) W ogdle nie ograniczata
A

b) praca, obowiazki domowe
\ A
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Dziedziczenie:
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Dyskusja:

* (Czy krytertum kwalifikacji do programu B.162 nr. 3) grubos$¢ sciany lewe]
komory >15 mm (lub >13 mm w oHCM rodzinnej) w badaniu
echokardiografii przezklatkowej jest stuszne wobec wytycznych ESC w
chorego z przerostem
15 mm, ale stwierdzonym w CMR oraz potwierdzonym genetycznie wariantem
patogennym genu MYBPC3?

* (Czy wczesne wigczenie terapii mawakamtenem moze zapobiec niekorzytne;
przebudowie miesnia sercowego 1 zmieni¢ rokowanie pacjenta?

Opracowanie wtasne U Bristol Myers Squibb



ewa.rajska@pimmswia.gov.pl
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