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Ce este displazia aritmogena
de ventricul drept?

Displazia aritmogena de ventricul drept (DAVD) sau cardiomiopatia
aritmogena de ventricul drept este o boala rara in care celulele inimii
sunt inlocuite treptat cu tesut gras si fibros (de aici venind numele de
«displazie»). Dintre camerele inimii, cel mai des este afectat ventriculul
drept, rareori fiind implicat si ventriculul stang.

Consecintele acestor modificari pot fi aparitia de aritmii, decesul brusc
(in general prin aritmii, de aici venind si numele de «aritmogena») si
slaba functionare a inimii (insuficienta cardiaca).

Displazia aritmogenad de ventricul drept este o boala care se mosteneste
si se transmite la descendenti si de aceea rudele dumneavoastra pot fi
si ele afectate de aceasta boala.

Figura 1. Reprezentare schematica a inimii normale (A) si din displazia
aritmogend a ventriculului drept (B)

Care este frecventa in populatie
si ce populatie este afectata

Displazia aritmogena de ventricul drept nu este foarte frecventa in
populatia generala. Se intalneste in populatie la aproximativ 1 din 5.000
de indivizi. DAVD este mult mai rara decat, de exemplu, hipertensiunea
arteriala care se intalneste la 1 din 4 indivizi, sau decat cardiomiopatia
hipertrofica, prezenta la 1 din 500 de indivizi. Boala este raportata mai
frecvent la sexul masculin. Pacientii care incep sa aiba simptome au in
general intre 20 si 60 de ani. Rareori se intampla ca boala sa debuteze
inaintea varstei de 12 ani sau dupa 60 de ani.

Cum se transmite boala?

Boala se transmite in general autozomal dominant, adica sansa de
transmitere genetica a DAVD la descendenti este de 50%. insa nu toti
pacientii care sunt purtatori ai aceluiasi defect genetic vor dezvolta
acelasi grad de severitate a bolii. De asemenea, varsta la care apar mo-
dificarile cardiace este variabila.

Mai exista o forma speciala de DAVD (numita sindromul Naxos) care se
transmite autozomal recesiv (adica sunt sanse de transmitere la des-
cendenti de 25%). In acest caz, boala se asociaza cu afectare cutanata
numita keratodermie (care inseamna practic piele ingrosata, intarita
si uscatd) si cu par cret, lanos. Genele defecte sunt cele care sunt res-
ponsabile de producerea unor proteine numite desmozomi, care fac
legatura dintre celulele cardiace dar si celulele epiteliale din piele.

Exista si defecte genetice ale unor gene care produc alte proteine in
afara de desmozomi, dar mutatiile proteinelor desmozomale se intal-

nesc in majoritatea cazurilor (60%).

Uneori, nu poate figasitin istoricul familial niciun alt pacient cu DAVD,
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astfel incat exista ipoteza in aceste cazuri ca mutatia este noua la
pacientul diagnosticat; ea poate fi ulterior transmisa descendentilor.
Toate aceste elemente va pot fi explicate in cadrul unei consultatii
genetice.

¥ DE RETINUT: ingrijirea bolii nu este deocamdatd influentata de tipul
mutatiei genetice. Totusi, testarea geneticd este importantd deoarece poate
ajuta la diagnosticul precis al bolii in forme incomplete clinic si la depistarea
precoce a bolii la rudele de gradul I.
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Figura 2. Model de transmitere autozomal dominantad a unei boli de la
pdrinti (dintre care unul singur purtdtor al mutatiei genetice — hasurat) la
copii care au 50% sansa de a mosteni cromozomul afectat

Daca am mostenit gena inseamna ca voi dezvolta
si boala?

In general, cineva care a mostenit o modificare genetica sau o
mutatie geneticda a mostenit de fapt predispozitia de a dezvolta boala.
in cazul DAVD, mutatia genetica singura nu este suficientd pentru a
asigura dezvoltarea bolii si se considera ca este necesara si expunerea
individului la alti factori (cunoscuti incomplet pana in acest moment)
care in asociere cu mutatia genetica sa duca la dezvoltarea bolii.

Care este mecanismul bolii?

Defectele genetice duc la formarea de proteine anormale care
sunt incapabile sa isi indeplineasca rolul normal de a face legatura in-
tre celulele cardiace, mai ales in conditii de suprasolicitare a inimii. n
cazul DAVD aceste proteine anormale sunt cel mai frecvent desmozo-
mii. Rezulta ca raspuns un proces de inflamatie, fibroza si inlocuire cu
tesut gras la nivelul miocardului in special VD.

Acest lucru explica de ce efortul fizic intens, prelungit, care solicita
inima creste riscul ca displazia aritmogenad sa se manifeste mai devre-
me si de asemenea creste riscul de oprire cardiaca si deces brusc de
cauza cardiaca. Acest lucru explica si de ce ventriculul drept este mai
afectat de boald pentru ca el este mai fragil, are perete mai subtire si o
forma speciala. Faptul ca nu exista o legatura fizica intre celule face ca
nici stimulul electric de la nivel cardiac sa nu se trasmita de la o celula
la alta asa cum ar fi normal.

Care sunt simptomele cele mai frecvente?

Boala poate incepe sa se manifeste prin palpitatii, ameteli, pierde-
rea stdrii de constienta sau poate chiar debuta prin aritmii severe care
conduc la stop cardiac. Oboseala, sufocarea, senzatia de lipsa de aer,
umflarea picioarelor, balonarea sunt simptome care pot aparea mai
tarziu cand boala este mai avansata.



In jur de 5% dintre pacientii cu aceasta boala pot sa nu aiba nici un
fel de simptome pana la diagnostic. Acestia sunt diagnosticati intam-
plator la o evaluare de rutina sau ajung in atentia medicului pentru ca
o ruda a fost diagnosticata cu DAVD.

Ce teste diagnostice sunt necesare
pentru a afla daca am davd?

Pentru a afirma ca un individ sufera de DAVD sunt necesare inde-
plinirea unor criterii de diagnostic. Nu exista un singur test care pune
cu certitudine diagnosticul. La prima vizita la medic, veti fi intrebati
daca rudele dumneavoastra au decedat brusc din cauza unei patologii
cardiace si se vor face urmatoarele investigatii:

1 Electrocardiograma (ECG) inregistreaza activitatea electrica a ini-
mii. Aceasta este anormala la marea majoritate a pacientilor cu DAVD.
Un ECG normal face ca diagnosticul de displazie aritmogena sa fie im-
probabil dar nu exclude aceasta posibilitate. Cel mai adesea, modifica-
rile electrice sunt primele care apar de-a lungul timpului.

2 Electrocardiograma prin mediere de semnal permite identifica-
rea si analizarea potentialelor tardive ventriculare. Cu cat inima este
mai afectata de boald, cu atat mai mare este probabilitatea ca elec-
trocardiograma cu mediere de semnal sa fie anormala. Pentru pacient
se desfasoara ca o electrocardiograma standard dar durata procedurii
este mai lunga.

3 Monitorizarea ambulatorie Holter ECG reprezinta inregistrarea
continua a activitatii electrice a inimii timp de 24h. Aceasta investigatie
sustine demersul diagnostic, evaluand si riscul ca inima sa dezvolte un
ritm anormal susceptibil de a pune in pericol viata pacientului.

4 Evaluarea imagistica a structurii si functiei inimii se face cel mai des

Figura 3.
Traseu EKG cu
modificare tipica
pentru DAVD -
sdgeata indica
prezenta undei
epsilon

prin ecocardiografie. Aceasta este o investigatie simpla prin care me-
dicul, cu ajutorul ultrasunetelor, reuseste sa vada aspecte sugestive
pentru displazie aritmogena precum madrirea si disfunctia camerelor
cardiace drepte, si eventuala afectare a cavitatilor stangi.

5 Rezonanta magnetica cardiaca este o modalitate imagistica mai
precisa, prin care medicul poate afla daca exista grasime sau fibroza
in structura inimii si prin care poate obtine informatii privind marimea
camerelor cardiace si functia inimii. Rezonanta magnetica este modali-
tatea ideala de a evalua si urmari rudele de gradul | asimptomatice ale
pacientilor cu DAVD.

6 Biopsia endomiocardica este tehnica prin care se recolteaza o can-
titate mica de tesut cardiac care se analizeaza la nivel microscopic. Este
rar folosita astazi din cauza ca un test negativ nu exclude boala fiidca
modificarile nu sunt omogene, ci distribuite la intamplare. Prin urmare,
fragmentul de tesut recoltat poate fi sdndtos in timp ce zonele inveci-
nate pot fi atinse de modificari patologice.

7 Testarea genetica permite identificarea unei mutatii genetice res-



ponsabile de producerea bolii. La 60% din pacientii cu DAVD putem
identifica o mutatie geneticd, dar lipsa identificarii unei mutatii nu
inseamna ca pacientul nu are aceasta boala. O data cu identificarea
unei mutatii genetice la pacientul bolnav de DAVD, testarea genetica
se foloseste la rudele acestuia. Purtatorii aceleasi mutatii genetice vor
beneficia de urmarire pe durata intregii vieti pentru ca boala se poate
manifesta la diferite varste. Rudele pacientilor la care mutatia genetica
nu este prezenta nu au sanse de a dezvolta boala si pot opri urmarirea.

DE RETINUT

¥ Diagnosticul de DAVD se stabileste numai de cdtre medicul cardiolog. In general
pacientii sunt urmariti in centre specializate si cu experientd in tratamentul
acestei boli.

¥ Investigatiile necesare diagnosticului sunt stabilite de cdtre medicul cardiolog
curant. In mod similar, evaluarea clinica a rudelor pacientilor cu displazie
aritmogend este efectuatd de cdtre medicul cardiolog. Analizand particularitatile
fiecarui caz, acesta va decide utilitatea si necesitatea testdrii genetice atdt in
cazul pacientului cu boald dar si, ulterior, in cazul rudelor acetuia.

¥ Dacd este cazul, se va luain calcul si consultul de geneticc medicald si consilierea
geneticd pentru a facilita intelegerea mecanismelor genetice care stau la baza
transmiterii bolii (mai ales in cazul in care se ia in calcul o sarcind in cuplurile in
care unul dintre membri are boala).

Care este riscul de deces de cauza cardiaca?
Cum poate fi prevenit?

Prevenirea decesului brusc de cauza cardiaca este scopul principal
diodefibrilator intern. Indicatia de cardiodefibrilator implantabil este
stabilita de catre medicul cardiolog in colaborare cu medicul electrofi-
ziolog in functie de particularitatile fiecarui caz. Exista indicatii unanim
acceptate de catre comunitatea stiintifica internationala iar ghidurile
de practica in acest domeniu sunt continuu modificate in functie de
progresele stiintifice acumulate.

Cardiodefibrilatorul implantabil este un dispozitiv ce este atasat

inimii si monitorizeaza permanent activitatea electrica. Atunci cand
detecteaza ritm anormal elibereaza curenti electrici sau socuri electri-
ce care redreseaza ritmul.

Cardiodefibrilatorul implantabil nu este recomandat de rutina
pentru rudele pacientului care au fost diagnosticate cu DAVD. Pentru
ca aceste rude sunt diagnosticate devreme intr-un stadiu precoce de
boala, restrictia de a face efort fizic si tratamentul scad riscul de deces
sub cel care impune implantarea unui cardiodefibrilator. insa, acestia
vor fiurmariti intotdeauna indeaproape de medic, iar daca apar semne
care sa indice cresterea riscului aritmic se vor lua decizii in consecinta.

Majoritatea pacientilor care respecta recomandarile privind limi-
tarea activitatii fizice evolueaza bine. O data ce aritmiile sunt contro-
late prin medicatie sau prin implant de cardiodefibrilator, foarte putin
pacienti decedeaza din cauza acestei boli. Aceasta inseamna ca pot fi
mai multi pacienti care pot ajunge mai tarziu la stadiul la care inima
devine insuficienta si necesita transplant cardiac.

Care este tratamentul bolii? Ce stil de viata
trebuie ales?

Tratamentul are mai multe variante in functie de prezentarea clini-
ca si consta in terapie cu medicamente, implantul unui cardiodefibrila-
tor, ablatia cu cateter, restrictia de a face efort si prevenirea progresiei
bolii.

Medicamentele au un rol important in diminuarea simptomelor
si prevenirea aritmiilor. Betablocantele sunt o clasa de medicamente
prescrise la aproape toti pacientii pentru ca au un efect demonstrat
de reducere a riscului de deces brusc de cauza cardiaca. in ceea ce
priveste antiaritmicele se pot folosi mai multe clase de medicamen-
te, la indicatia cardiologului. Cand boala este avansata si se ajunge
la insuficienta cardiaca, este recomandat un regim alimentar sarac in
sare. Inhibitorii enzimei de conversie a angiotensinei sunt recomandati
si ei la pacientii cu DAVD daca exista semne de boala avansata.



Ablatia cu cateter a aritmiilor este o alta optiune terapeutica la paci-
entii cu DAVD care au tahicardii ventriculare frecvente. Ablatia cardi-
aca functioneaza prin cicatrizarea sau prin distrugerea tesutului car-
diac care declanseaza un ritm anormal. Rolul ablatiei prin cateter la
pacientii cu DAVD este sa creasca calitatea vietii scazand frecventa epi-
soadelor de tahicardie ventriculara. Ablatia cu cateter nu va fi aplicata
decat dupa ce medicamentele antiaritmice s-au dovedit a fi ineficien-
te in a reduce numarul episoadelor de tahicardie ventriculara. Uneori
sunt necesare mai multe cure de ablatie a aritmiilor pentru a se obtine
un rezultat.

Defibrilatorul implantabil este solutia de ales pentru pacientii care
au trecut printr-un stop cardiac resuscitat sau episoade de tahicardie
ventriculara sustinuta mai ales daca este dificil tolerata hemodinamic.

Care este intervalul optim de urmarire?

Rudele pacientilor cu DAVD trebuiesc evaluate cel putin o data
pentru a se verifica daca sunt si ei posibil purtdtori ai bolii. Rudele
pacientilor cu displazie aritmogena sunt supuse unor investigatii medi-
cale la un interval de 2-3 ani in scopul de a depista eventuala prezenta
a bolii.

Avand in vedere ca DAVD nu apare in general sub varsta de 12 ani,
adolescentii pot incepe a fi evaluati pentru prima data dupa aceasta
varsta. Urmadrirea se va face la interval de 2-3 ani pana in jurul varstei
de 60 de ani. Orice evaluare medicala include un dialog cu medicul,
0 examinare propriu-zisa, o electrocardiograma, o electrocardiograma
prin mediere de semnal, monitorizare Holter ECG pe cel putin 24 de
ore, test de efort, ecocardiografie. Daca aceste teste sunt anomale, se
poate merge mai departe cu investigatiile.

Urmarirea pacientilor cu DAVD se va face la indicatia medicului cu-
rant, functie de stadiul bolii, cel putin anual.

Este sarcina sigura la pacientele cu displazie
aritmogena de ventricul drept?

Sarcina poate fi bine tolerata de pacientele cu DAVD chiar daca
acestea iau medicamente si sunt purtatoare ale unui cardiodefibrilator
implantabil. Exista insa anumite medicamente care pot face rau fatului
in timpul sarcinii. De aceea, medicul dumneavoastra poate decide
temporar intreruperea medicatiei sau inlocuirea ei cu alta.

¥  DE RETINUT Dacd planuiti o sarcind, ar trebui sa consultati cardiologul
dumneavoastra si obstetricianul cat mai curand pentru a discuta modalitatea
optimd de urmdrire in timpul sarcinii si modul in care ar fi bine sd nasteti.

Daca am displazie aritmogena, trebuie sa evit
anumite medicamente sau substante?

Pacientii care sunt predispusi la aritmii ar trebui sa evite stimulen-
tele de orice fel precum nicotina si cafeina, precum si medicamente cu
efect de stimulare precum este pseudoefedrina care se administreaza
in raceli sau viroze.

Pacientii sunt de asemenea sfatuiti sa limiteze consumul de alcool.

Daca luati medicamente care suprima aritmiile sau mentin ritmul
normal, atunci expunerea limitata la stimulente nu ar trebui sa fie o
problema. Aritmiile pot fi generate de multi factori declansatori printre
caresifebra, dezechilibrele electrolitice sireducerea absorbtiei medica-
mentelor care controleaza aritmiile. De aceea, evitarea acestor situatii
este la fel de importanta ca si evitarea stimulentelor. Administrarea de
medicamente anti-raceala cu continut de pseudoefedrina pentru cate-
va zile nu va expune la aritmii daca boala este controlata. Totusi, aritmi-
ile pot apdrea fara o cauza aparenta si trebuie sa intelegeti ca uneori nu
ati fi putut face nimic pentru a evita aceasta situatie.
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Nu este recomandat sd luati orice tip de medicatie fara sa consultati
medicul cardiolog.

Este efortul fizic recomandat in displazia
aritmogena de ventricul drept?

Restrictia de a face efort fizic este o recomandare importanta. Dece-
sul brusc de cauza cardiaca la pacientii cu DAVD se produce adesea in
timpul efortului. Exista si ipoteza ca exercitiul fizic intens este un factor
care accelereaza dezvoltarea displaziei aritmogene si a progresiei bolii
catre insuficienta cardiaca la pacientii cu mutatie genetica. De aceea,
pacientilor cu diagnostic probabil sau cert de displazie aritmogena de
ventricul drept le este interzisa participarea in sporturi competitionale
si recreationale precum ciclismul, jogging-ul, inotul pe distante lungi si
ridicarea greutatilor. Se recomanda ca activitatea fizica sa fie limitata la
activitati de intensitate scazuta precum mersul sau golful.

Displazia aritmogena de ventricul drept este o boala care progreseaza
lent. Pana in prezent, cea mai importanta modalitate de a preveni pro-
gresia bolii este restrictia efortului fizic.

DE RETINUT

¥ Restrictia efortului fizic nu inseamnd absenta efortului fizic si repausul continuu
la pat ! Pacientii sunt incurajati sd aiba o viatd cat mai aproape de una normald.

¥ Alegerea meseriei ar trebui sc tind cont de nivelul de efort fizic permis.

¥ Sportul de performantd ar trebui evitat/interzis!
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