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lzvlecek

Hipertroficna kardiomiopatija je druga najpogostejSa oblika kardiomiopatije pri otrocih. V pediatri¢ni populaciji gre za
izrazito heterogeno skupino bolezni, ki ima pogosto genetske vzroke ali sodi v sklop osnovne sindromske oz. kroni¢ne sis-
temske bolezni. Namen prispevka je opisati etiologijo in klinicno sliko bolezni ter pristop k diagnosticiranju in zdravljenju
hipertroficne kardiomiopatije z opisom izkusenj pri obravnavi otrok s hipertroficno kardiomiopatijo na oddelku Sluzbe za
kardiologijo Pediatricne klinike Ljubljana.

Abstract

Hypertrophic cardiomyopathy is the second most common form of cardiomyopathy in children. It represents a highly
heterogeneous group of disorders that is often genetically determined or associated with an underlying syndromic or
chronic systemic condition. This article aims to describe the etiology and clinical presentation of the disease, as well as
the diagnostic and therapeutic approach to hypertrophic cardiomyopathy, supplemented by our own experience in the
management of children with this condition.

! Sluzba za kardiologijo, Pediatricna klinika, Univerzitetni klinicni center Ljubljana, Ljubljana, Slovenija

2 Klini¢ni oddelek za intenzivno terapijo otrok, Pediatricna klinika, Univerzitetni klini¢ni center Ljubljana, Ljubljana, Slovenija
3 Medicinska fakulteta, Univerza v Ljubljani, Ljubljana, Slovenija

*Klini¢ni oddelek za nefrologijo, Pediatricna klinika, Univerzitetni klini¢ni center Ljubljana, Ljubljana, Slovenija

Korespondenca / Correspondence: Rina R Rus, e: rina.rus@Kkclj.si

Kljucne besede: sarkomerna kardiomiopatija; sréno popuscanje; nenadna sréna smrt; MRI srca; fibroza

Keywords: sarcomeric cardiomyopathy; heart failure; sudden cardiac death; cardiac MRY; fibrosis

Prispelo / Received: 12. 1. 2026 | Sprejeto [ Accepted: 11.5. 2026

Citirajte kot/Cite as: Sluga M, llovar Strehar S, Topalovi¢ M, Mlakar G, Rus RR. Obravnava otrok in mladostnikov s hipertrofi¢no

kardiomiopatijo - pregled literature in izkusnje slovenskega centra. Zdrav Vestn. 2026;95(5-6):134-45. DOI: https://doi.org/10.6016/
Zdrawestn.3684

Avtorske pravice (c) 2026 Zdravnigki Vestnik. To delo je licencirano pod
[TATEl Creative Commons Priznanje avtorstva-Nekomercialno 4.0 mednarodno licenco.

134 Zdrav Vestn | maj - junij 2026 | Letnik 95 | https://doi.org/10.6016/ZdravVestn.3684


https://doi.org/10.6016/ZdravVestn.3684
https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/
mailto:rina.rus%40kclj.si?subject=
https://doi.org/10.6016/ZdravVestn.3684
https://doi.org/10.6016/ZdravVestn.3684

PREGLEDNI ZNANSTVENI CLANEK

1 Uvod

Kardiomiopatija je po definiciji strukturna ali funk-
cijska nepravilnost sréne misice prekatov, ob odsotnosti
bolezni koronarnih arterij ali nenormalnih obremenit-
tlak, bolezen sr¢nih zaklopk ali prirojena sréna napa-
ka (1). Klasifikacije kardiomiopatij v literaturi glede
na fenotip in etiologijo bolezni niso povsem enotne.
Evropsko kardiolosko zdruzenje (angl. European So-
ciety of Cardiology, ESC) hipertrofi¢cno kardiomiopa-
tijo (hKMP) definira kot prisotnost zadebeljene stene
levega prekata, ki je ne moremo pojasniti zgolj z ne-
normalnimi obremenitvenimi pogoji, ne glede na pri-
sotnost zunajsréne bolezni (2). Definicija je zasnovana
morfolosko in ne predpostavlja etiologije bolezni. Bolj
stroga definicija Ameriskega zdruzenja za srce (an-
gl. American Heart Association, AHA) in Ameriske-
ga kardioloskega kolegija (angl. American College of
Cadiology, ACC) vklju¢uje bolezenski proces, omejen
zgolj na sréno misico. Kaze se kot hipertrofija pretezno
levega prekata v odsotnosti druge sr¢ne, sistemske ali
presnovne bolezni, ki bi hipertrofijo lahko povzrocila
v enaki meri, in pri kateri je prisotna znana patogena
razli¢ica v genu za proteine sarkomer, ali pa njegova ge-
netska etiologija Se ni pojasnjena (3).

2 Hipertroficna kardiomiopatija pri otrocih
in mladostnikih

Hipertrofi¢na kardiomiopatija predstavlja 30-50 %
vseh primerov kardiomiopatij pri otrocih in je v otroski
populaciji bistveno redkejsa kot pri odraslih (4). Njena
letna pogostost po podatkih razvitih drzav znasa med
0,32in 1,13 na 100.000 otrok (5,6) in se trikrat pogoste-
je pojavlja pri otrocih do prvega leta starosti (7).

Histopatolosko je za hKMP znacilna prisotnost de-
zorganiziranih, hipertrofiranih, nepravilno oblikovanih
kardiomiocitov z zadebelitvijo endokarda. Dezorgani-
ziranost celic je lahko difuzna in vkljucuje ve¢ srénih
segmentov, ali fokalna z vmesnimi podro¢ji zdrave sr¢-
ne misice. Prizadeti kardiomiociti so podvrzeni zgodnji
apoptozi in jih nadomesti intersticijska fibroza (8,9).

Osnovno merilo za postavitev diagnoze hKMP je
debelina stene levega prekata ob koncu diastole (10). V
sklopu hKMP je zadebelitev stene obi¢ajno podro¢na.
Najpogosteje je prizadet anteriorni segment medpre-
katnega pretina in prilezni segment anteriorne stene
levega prekata, lahko pa je spremenjen kateri koli del
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sréne misice. Redkeje, predvsem pri mlajsih otrocih, je
prizadet tudi desni prekat (11). Pogosto so pridruzene
tudi druge strukturne spremembe, kot so nepravilnosti
mitralnega aparata in narasti$¢ mitralne zaklopke, na-
ravnanosti papilarnih misic ter prisotnost trabekulacij
in miokardialnih kript (12,13). Zaradi spremenjene ob-
like levega prekata in nepravilnosti mitralne zaklopke
se lahko pojavi dinami¢na obstrukcija iztoka iz levega
prekata, ki nastane kot posledica pomika sprednjega li-
stica mitralne zaklopke v izto¢ni del levega prekata (an-
gl. systolic anterior motion, SAM). SAM se lahko izrazi
ali poslabsa ob telesni obremenitvi. Pogosto je pridru-
zena tudi mitralna regurgitacija (13). Iztisni delez le-
vega prekata je v zacetku bolezni obic¢ajno hiperkine-
ti¢en. Ob naravnem napredovanju bolezni lahko pride
do postopne dilatacije levega prekata, njegova funkcija
pa postane hipokineticna. Ocena diastoli¢ne funkcije
pri otrocih je vcasih tezavna, obicajno pa je prisotna
diastoli¢na disfunkcija z motnjo relaksacije. Potek bo-
lezni je lahko ze v samem zacetku tezji zaradi zvisane-
ga polnilnega tlaka oz. restriktivne fiziologije, ki pa je
pri otrocih sicer precej redkejsa kot v odrasli populaciji
(10,14).

2.1 Etiologija

Vzroki za nastanek hKMP pri otroku se delijo na
primarne in sekundarne, kar povzema Tabela 1. Med
primarne oblike uvr§¢amo genetske, ki so v vecini pri-
merov posledica mutacij v genih za proteine sarkomer,
zato jih poimenujemo tudi sarkomerne. V zadnjih le-
tih je bilo dokazanih preko 1.400 razli¢nih mutacij,
povezanih s hKMP (15). V vecini primerov se bolezen
deduje avtosomno dominantno, pogosto z jasno obre-
menilno druzinsko anamnezo. Avtosomno recesivne in
na kromosom X vezane oblike dedovanja so bistveno
redkejse (16). V 40-60 % gre za patogene razlicice ge-
nov, ki kodirajo strukturne proteine sarkomer. Najpo-
gosteje gre za mutacije v genih, ki kodirata tezko verigo
beta-miozina (MYH?7) in miozinski vezavni protein C
(MYBPC3) (15,17). Precej manj pogosto so vzrok pa-
togene razliCice v genih za preostale proteine sarko-
mer, kot so troponin T (TNNT?2), troponin I (TNNI3),
alfa-tropomioizin (TPM1), lahka regulacijska veriga
miozina 2 (MYL2), esencialna lahka veriga miozina
(MYL3) ter aktin (ACTC1). Mutacije v drugih genih za
strukturne proteine sarkomer so zelo redke (18).
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Tabela 1: Primarni in sekundarni vzroki za hipertrofi¢no kardiomiopatijo pri otrocih in mladostnikih. Povzeto po Lipshultz

SE, et al., 2003 in Alfares AA, et al., 2015 (6,18).

Primarne hipertroficne kardiomiopatije Sarkomerne
Sekundarne hipertroficne kardiomiopatije

Genetski sindromi

Bolezni kopicenja glikogena

PRKAG2

Lizosomske bolezni kopicenja

Motnje oksidacije mascobih kislin

Mitohondrijske bolezni

Endokrinoloski vzroki

Akromegalija

Sindrom Noonan

Sindrom Noonan z multiplimi lentigi

Sindrom Costello

Kardiofaciokutani sindrom

Ostali: sindrom Donohue, Dwyer, Beckwith-Widemann
GSD tip Il (Pompejeva bolezen)

GSD tip Ilb (Danonova bolezen)

GSD tip Ill (Corijeva ali Forbesova bolezen)

Mukopolisaharidoza tip l'in Il

Anderson-Fabryjeva bolezen

Mukolipidoza (I celi¢na)

Pomanjkanje zelo dolgoverizne acil-CoA dehidrogenaze (VLCAD)
Pomanjkanje multiplih acil-CoA dehidrogenaz (glutari¢na academija tip I1)
Pomanjkanje dolgoverizne 3-hidroksiacil-CoA dehidrogenaze (LCHADD)
Pomanjkanje karnitin acilkarnitin translokaze

Pomanjkanje karnitin palmitoiltransferaze Il (CPT I1)

Friedreichova ataksija

Primarni hiperinzulinizem

Otrok matere z gestacijskim diabetesom

Legenda: GSD - bolezen kopicenja glikogena (angl. glycogen storage disease); PRKAG2 - 5'AMP-aktivirana protein kinaza

podenota gama-2.

Med sekundarne oblike sodijo kardiomiopatije, ki so
posledica prizadetosti sréne misice v okviru genetskih
sindromov ali sistemskih bolezni, kot so bolezni kopi-
¢enja glikogena, lizosomske bolezni kopicenja, motnje
oksidacije mascobnih kislin, mitohondrijske bolezni,
endokrinopatije in druge bolezni (10,19). V primeru se-
kundarne prizadetosti sr¢ne misice v okviru sistemskih
bolezni je patofizioloski mehanizem za njen nastanek
vec¢inoma disregulacija znotrajceli¢nih signalnih poti,
ki vodi v hipertrofijo, ne pa primarna disfunkcija sarko-
mere. Zato je tudi nacin zdravljenja do neke mere dru-
gacen kot pri primarnih oblikah (3). Prisotnost katere
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od osnovnih bolezni pomeni vec¢jo verjetnost za razvoj
hKMP, ¢eprav se bolezen fenotipsko ne izrazi pri vseh
posameznikih s povecanim tveganjem.

Kadar vzroka za nastanek hKMP ne uspemo opre-
deliti, govorimo o idiopatskih oblikah bolezni, ki jih
obicajno obravnavamo enako kot primarne sarkomerne
oblike (2,3).

Pri otrocih do prvega leta starosti se h(KMP pogosteje
pojavlja v okviru genetskih sindromskih bolezni, najpo-
gosteje RASopatij, in sistemskih bolezni, predvsem pri-
rojenih bolezni presnove. Kasneje v otrostvu so pogo-
stejse sarkomerne in idiopatske oblike bolezni (20,21).
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2.2 Klinicna slika

Prepoznava simptomov hKMP v otroskem obdobju
je zaradi njihove raznolikosti lahko zahtevna. Bolezen
pri otrocih do prvega leta starosti pogosteje poteka
teZje, in sicer z znaki srénega popuscanja, dihalno sti-
sko in s tezavami pri hranjenju. Izstopajo pa lahko tu-
di simptomi in znaki osnovne bolezni oz. sindromske
bolezni (22,23). Ve¢ji otroci so ob postavitvi diagnoze
lahko brez simptomov in jih odkrijemo zgolj na podla-
gi pozitivne druzinske anamneze. Takrat pogosto tudi
ob klini¢cnem pregledu, posebno v zacetnih stopnjah
bolezni, ne ugotavljamo posebnih odstopanj (24).
Otroci s simptomi lahko navajajo bole¢ino v prsnem
kosu, palpitacije, izgubo zavesti in slabso telesno zmo-
gljivost. Pogosto so poslani na kardiolosko obravnavo
zaradi sprememb na elektrokardiografskem zapisu
(EKG) ali ob avskultaciji sliSnega sr¢nega Suma (22). S
hKMP povezan sréni $um je tipi¢no glasnejsi, sistolic¢-
ni, crescendo-decrescendo $um, sliSen ob levem robu
prsnice s Sirjenjem v vrat. Obic¢ajno se Sum okrepi v
stojeCem polozaju ali ob izvedbi vagalnih manevrov, ki
zmanjs$ajo predobremenitev levega prekata (25). Simp-
tomi so obicajno posledica obstrukcije v iztocnem
traktu levega prekata, mitralne regurgitacije, ishemije
sréne miSice, diastoli¢ne disfunkcije levega prekata,
nepravilne odzivnosti perifernega zilja ob naporu in
motenj srénega ritma (26,27). V primeru tezjih in na-
predovalih oblik se bolezen lahko kaze z znaki sr¢nega
popuscanja, zZivljenjsko nevarnimi motnjami srénega
ritma in s sr¢nim zastojem (9).

2.3 Diagosticiranje

EKG je dobra presejalna diagnosti¢na preiskava,
Ceprav ne zadostuje za postavitev diagnoze (28). Spre-
membe v EKG so lahko prisotne ze pri posameznikih s
pozitivno druzinsko anamnezo, pri katerih se bolezen
fenotipsko $e ni izrazila in ko se z ultrazvoc¢no prei-
skavo (UZ) e ne opazi ocitna hipertrofija sréne misice
(29,30). Najpogosteje so vidne spremembe, povezane s
hipertrofijo levega prekata, nepravilnosti Q-zobcev ter
motnje repolarizacije s spremembami spojnice ST in
valov T. Prisotna je lahko tudi leva deviacija sréne osi
ter znaki povecanega levega preddvora (19,31).

V laboratorijskih izvidih so lahko povisane vred-
nosti sr¢nih bioloskih oznacevalcev NT-proBNP, tro-
ponina T in I, lahko pa tudi CK-MB. Povisane vred-
nosti odslikavajo patofizioloske mehanizme hKMP.
Povisane vrednosti NT-proBNP predvsem diastoli¢-
no disfunkcijo, obstrukcijo v izto¢nem traktu levega
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prekata (angl. left ventricular outflow tract obstructi-
on, LVOTO ), napetost sten miokarda ter povecano
maso levega prekata. Povi$ani troponin odslikava kro-
ni¢no ishemijo zaradi nesorazmerja med porabo in os-
krbo srénih misi¢nih celic, CK-MB pa povecano maso
levega prekata. Nobeden od bioloskih oznacevalcev pa
dokon¢no ne odraza stopnje fibroze v sr¢ni misici (32).
Ultrazvocna preiskava (UZ) in magnetnoresonanc-
no slikanje (MR) srca sta glavni metodi za postavitev
diagnoze in opredelitev vrste kardiomiopatije. Prva
ocena srénih dimenzij in sréne funkcije je obic¢ajno UZ.
Pri hKMP sta za postavitev diagnoze najpomembnejsi
meritvi debeline medprekatnega pretina ob koncu di-
astole (IVSd) ter debeline proste stene levega prekata ob
koncu diastole (LVPWd). Z UZ skusamo vedno izme-
riti debelino vseh segmentov levega prekata. Ocenimo
tudi prisotnost dinami¢ne obstrukcije iztoka iz levega
prekata, fiksne intrakavitarne obstrukcije v levem pre-
katu ter morebitne druge pridruzene nepravilnosti. Pri
otrocih zal $e nimamo na voljo natan¢nih mejnih vred-
nosti, pri katerih lahko govorimo o zadebelitvi sréne
misice, saj so kot skupina po visini in tezi zelo hetero-
geni. Za opredelitev odstopanj je pri otrocih izmerjene
vrednosti debeline sréne misice potrebno prilagoditi
njihovi telesni povrsini, kar izrazimo kot standardno
deviacijo od povpre¢ne vrednosti v splos$ni popula-
ciji oziroma Z-vrednost (angl. Z-score). V primeru
pozitivne druzinske anamneze ali potrjene prisotno-
sti patogene genetske razli¢ice za postavitev diagnoze
hKMP zadostuje Z-vrednost ve¢ kot 2, pri otrocih brez
simptomov, in z negativno druzinsko anamnezo, pa so
diagnosti¢ne Z-vrednosti nad 2,5 (3,33). Posebej pri
majhnih otrocih so v¢asih UZ meritve debeline lahko
zelo subjektivne in Ze minimalna odstopanja za 1 mm
lahko pomenijo pomembno razliko v Z-vrednosti.
Tudi zato je MR srca dodatna diagnosti¢na meto-
da za opredelitev prizadetosti sréne misice, ki je v pe-
diatri¢ni populaciji pomembno natan¢nejsa od UZ.
Omogoca boljso oceno dimenzij srénih votlin, debe-
line sten in mase prekatov, prikaze podrocja hipertro-
fije na mestih, ki so z UZ slabse pregledna ter subtil-
nej$e morfoloske spremembe pri nosilcih patoloskih
genetskih razlic¢ic (34). Z MR lahko opredelimo tudi
znadilnosti tkiva sréne misice, kot so fibroza, edem ali
hiperemija (35,36). Ocenimo funkcijo sréne misice,
prisotnost morebitnih segmentnih motenj krcljivosti in
obstrukcijo iztoka iz levega prekata (37). Vidimo lahko
tudi pridruzene strukturne nepravilnosti, kot so: spre-
membe listi¢ev mitralne zaklopke in papilarnih misic,
miokardne kripte ter apikalna anevrizma (slednja je
v otroski populaciji sicer precej manj pogosta kot pri
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odraslih). Bolje lahko prikazemo tudi morebitno prid-
ruzeno prizadetost desnega prekata (38). Poleg tega
imajo najdbe pri MR napovedno vrednost pri presoji
tveganja za nenadno sr¢no smrt (36). Pri otrocih, mlaj-
$ih od 7 let, je sicer za zadovoljivo izvedbo ve¢inoma
potrebno opraviti preiskavo v splo$ni anesteziji.

Kot dodatna preiskava je na voljo obremenitveno
testiranje, vendar zaenkrat Se ni izdelanih prakti¢nih
smernic, ki bi jasno opredelile pomen te preiskave pri
napovedi izida pri pediatri¢nih bolnikih s hKMP. Poleg
tega je preiskavo mozno izvesti Sele, ko je otrok sposo-
ben sodelovati (39).

2.4 Ocena tveganja za nenadno sréno smrt

Hipertrofi¢cna kardiomiopatija predstavlja vodilni
vzrok nenadne sréne smrti zaradi aritmije pri mladih
$portnikih (40). Ob izpolnjevanju meril za postavitev
diagnoze je ne glede na prisotnost simptomov potreb-
no oceniti tveganje za nenadno sréno smrt. Namen
ocene je zmanj$anje tveganja za nenadno sréno smrt,
pravocasno ukrepanje ob pojavu novih simptomov ter
zgodnje odkrivanje morebitne razvijajoce se plju¢ne
hipertenzije, ki lahko napoveduje slabsi izid bolezni
(41).

Do pred kratkim so se pri napovedi dejavnikov tve-
ganja za nenadno sréno smrt pri otrocih s hKMP zara-
di pomanjkljivih podatkov opirali na algoritme, razvite
za odrasle bolnike. V zadnjih letih pa so razvili nekaj za
otrosko populacijo specifi¢nih napovednih modelov, s
pomocjo katerih tveganje za nenadno sr¢no smrt oce-
nimo na podlagi obseznosti hipertrofije sréne misice,
premera levega preddvora, obstrukcije iztoka iz levega
prekata, pojava sinkop, epizod (neobstojne) prekatne
tahikardije, pozitivne druzinske anamneze za nenadno
sréno smrt, prisotnosti patogene genetske razlicice ter
sprememb v EKG (42,43). Pri oceni tveganja uposteva-
mo tudi raz$irjenost fibroze v sréni misici na podlagi
pozne okrepitve z gadolinijem (angl. late gadolinium
enhancement, LGE) na MR. Odstotni delez LGE, ki
pomembno poveca tveganje za nenadno sréno smrt
v pediatri¢ni populaciji, e ni jasno dolocen, po neka-
terih podatkih pa se tveganje pomembno poveca pri
vrednosti nad 10 % (44,45).

Podatkov o tveganju in preprecevanju z naporom
sprozene nenadne sr¢ne smrti pri otrocih s hKMP je
zelo malo. Priporoca se blaga do zmerna telesna dejav-
nost za izbolj$anje telesne zmogljivosti, enako kot velja
v priporocilih za splo$no populacijo. Odlocitev glede
ukvarjanja z visoko intenzivno telesno dejavnostjo oz.
s profesionalnim $portom pa se sprejema individualno,
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skupaj z bolnikom, ob veckratni oceni tveganja in ko-
risti. (44).

Smernice za vstavitev vsadnega kardioverterskega
defibrilatorja (angl. implantable cardioverter-defibrila-
tor, ICD) z namenom prepreciti nenadno sr¢no smrt
so pri otrocih, starih 16-18 let, enake kot pri odraslih
(3). Pri mlajsih otrocih je potrebno odlocitev o vsta-
vitvi kardioverterskega defibrilatorja natanc¢neje pre-
tehtati glede na moznost pojava dolgoro¢nih zapletov,
kot so nezelena prozenja Sokov, okuzbe, okvara napra-
ve in slabsa kakovost zivljenja, ki so pri mlajsih otro-
cih pogostejse (46). Odstotek LGE se (Se) ne vkljucu-
je v priporocila za vstavitev ICD pri otrocih s hKMP.
Ameriske smernice pri odlocitvi glede vstavitve ICD
pa poudarjajo pomen individualne klini¢ne presoje za
vsakega bolnika, ki je ob pregledu tveganja in koristi
tudi vkljucen v sprejemanje odlocitve, medtem ko se
evropske smernice bolj dosledno opirajo na vnaprej
dolo¢ene napovedne modele (predvsem model HCM
Risk-Kids) (42,44,47).

2.5 Zdravljenje

Potreba po uvedbi farmakoloskega zdravljenja
hKMP se lahko pojavi na razli¢nih stopnjah bolez-
ni (44). Glavni cilj zdravljenja sta predvsem omilitev
simptomov in preprecevanje oz. zmanjsanje verjetno-
sti za nenadno sréno smrt.

Pristopi k zdravljenju otrok s hKMP se glede na
prisotnost simptomov ali stopnjo obstrukcije iztoka iz
levega prekata po razli¢nih centrih med seboj razliku-
jejo. Ti se obicajno opirajo na lastne klini¢ne izkusnje;
raziskav, ki bi podkrepile mehanizme farmakoloskega
zdravljenja, je za pediatri¢no populacijo malo.

Zdravilo prve izbire pri bolnikih s simptomi z
obstrukcijo v levem izto¢nem traktu so nevazodilata-
cijski zaviralci receptorjev beta (propanolol, metop-
rolol, bisoprolol). Ti z zmanj$anjem sr¢ne frekvence
podaljsujejo trajanje diastole in s tem prekatno polni-
tev ter z negativnim inotropnim uc¢inkom zmanjsajo
obstrukcijo levega izto¢nega trakta (48). Med moznimi
stranskimi uc¢inki porocajo o depresiji, motnjah spanja
in slabsem u¢nem uspehu, cemur pa se lahko vsaj del-
no izognemo z uporabo kardioselektivnih u¢inkovin
(2).

Nedihidropiridinski zaviralci kalcijevih kanalckov
(diltiazem, verapamil) izboljsajo diastoli¢no relaksaci-
jo, zmanjsajo diastoli¢ni tlak v levem prekatu ter sred-
nji atrijski tlak in s tem izbolj$ajo simptome dispneje
in telesno zmogljivost ter vplivajo na boljSo prekrvlje-
nost sr¢ne misice (49-51). Otroci zdravila, Se posebej
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v peroralni obliki, obi¢ajno bolje prenasajo kot odrasli
bolniki in imajo manj izrazene stranske ucinke (52).
Zlasti verapamil lahko v redkih primerih povzro¢i po-
membno hipotenzijo in bradikardijo, zato se njegova
uporaba pri mlajsi otrocih, zlasti pa pri novorojenckih,
odsvteuje (44).

Raziskave porocajo tudi o ugodnih ucinkih valsar-
tana na strukturo in funkcijo sréne misice v zgodnjih
fazah bolezni, ko je hipertrofija Se blago izrazena (53).

V zadnjih letih $tudije na odraslih bolnikih kaze-
jo ugoden ucinek selektivnih inhibitorjev sréne mio-
zin ATP-aze (mavakamten, afikamten), ki zmanjsujejo
nastanek povezav med aktinom in miozinom. S tem
zmanjs$ajo krcljivost ter izboljsajo porabo energije v
sréni misici (54,55). Uéinkovini zaenkrat nista odobre-
ni za uporabo v otroski populaciji. Nedavno pa se je
zakljucila raziskava, ki kaze na pomembno zmanj$anje
LVOTO pri otrocih s simptomi, starejsih od 12 let, ki
se zdravijo z mavakamtenom (56).

Pri vztrajajo¢ih simptomih kljub farmakoloskim
ukrepom oz. pri visokih vrednostih LVOTO ne glede
na prisotnost simptomov, je véasih potrebna kirurska
miektomija medprekatnega pretina (57).

Uporaba transkatetrske alkoholne septalne ablacije
se zaradi manjs$ih anatomskih struktur, predvsem ko-
ronarnega zilja, in nejasnih dolgoro¢nih posledic pri
otrocih in mladih odraslih ne priporoca (58).

3 Nase izkusnje pri obravnavi otrok
in mladostnikov s hipertroficno
kardiomiopatijo

Ker se zavedamo, da je hKMP redka diagnoza v pe-
diatri¢ni populaciji in ob tem, da doslej nismo imeli
enotnega protokola za diagnosticiranje, obravnavo in
zdravljenje otrok s hKMP v Sloveniji, smo se odloci-
li, da pregledamo podatke obravnav v nasem centru. S
pregledom digitalne kartoteke informacijskega sistema
Clinical smo analizirali podatke o bolnikih s potrjeno
diagnozo hKMP, ki so bili obravnavani na Pediatri¢ni
kliniki Univerzitetnega klini¢nega centra Ljubljana v
letih 2019-2024. Pregledali smo podatke o otrocih, ki
so bili v tem obdobju obravnavani prvi¢ in tudi otrocih
z diagnozo hKMP, ki smo jih v tem obdobju redno spre-
mljali. Izklju¢ili smo otroke, pri katerih je bila zadebe-
litev sten prekata odraz t.i. Sportnega srca ali arterijske
hipertenzije in tiste, pri katerih je bila zadebelitev stene
prekata prehodna in se je ob spremljanju normalizirala
(npr. novorojencki mater z gestacijskim diabetesom).

V tem 6-letnem obdobju smo skupno obravna-
vali 22 otrok s potrjeno diagnozo hKMP. Njihove
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znacilnosti in izsledke opravljenih preiskav predsta-
vljamo v Tabeli 2. Od 22 otrok je bilo 12 na novo dia-
gnosticiranih, pri preostalih smo bolezen diagnostici-
rali Ze prej. Pojavnost hKMP v Sloveniji za to obdobje
torej znasa 0,53 na 100.000 otrok letno, prevalenca pa
5,8 na 100.000, kar je nekoliko ve¢, a $e vedno primer-
ljivo z rezultati doslej opravljenih raziskav (59). Pri ve¢
kot polovici otrok je $lo za primarno, sarkomerno obli-
ko kardiomiopatije, petina otrok pa je imela sekundar-
no obliko v okviru sindromske bolezni.

Povprec¢na starost otroka ob prvi obravnavi je bi-
la 4,2 leta, v razponu od starosti nekaj dni do 16 let,
45,5 % otrok pa je bilo mlajsih od enega leta starosti.
59 % otrok je bilo moskega spola.

72,7 % otrok je bilo ob prvi obravnavi brez simp-
tomov. 2 novorojencka sta imela ob diagnozi znake
hemodinamske nestabilnosti s hipotenzijo (ta lahko ni
bila nujno povezana s hKMP, ¢esar pa ni bilo mozno
izkljuciti), posamezni otroci pa so bili prvi¢ obrav-
navani zaradi slabse telesne zmogljivosti, bolec¢ine v
prsnem kosu, palpitacij in presinkope ob naporu. Pri
prvi obravnavi je bil pri 63,6 % otrok ob avskultaciji
srca sliSen Sum, izklju¢no zaradi srénega Suma brez
drugih simptomov pa je bilo na prvo obravnavo na-
potenih 6 otrok. Pri 2 posameznikih je bila prisotna
bradikardija. Pri 5 so bili opisani displasti¢ni znaki v
okviru osnovne bolezni, zaradi katere so bili ti otroci
delezni tudi kardioloske obravnave. Pri 40,9 % je bila
prisotna obremenilna druzinska anamneza, zgolj za-
radi pozitivne druzinske anamneze pa so bili na prvo
obravnavo poslani 3 otroci.

Pri 15 otrocih (68,1 %) smo diagnozo hKMP potr-
dili z MR srca. Dve tretjini otrok je imelo asimetri¢no
obliko kardiomiopatije, skoraj Cetrtina koncentri¢no,
pri 3 otrocih pa je bila izrazena tudi restriktivna fizio-
logija. Najpogosteje zadebeljeni segmenti so bili bazalni
in srednji anteroseptalni ter srednji inferoseptalni.

40, 9 % otrok je imelo prisotno obstrukcijo iztoka
krvi iz levega prekata, v vecini primerov kot posledica
LVOTO, 3 pa obstrukcijo na ravni srednjih segmentov
levega prekata. Pri 7 otrocih, ki so imelli opravljen MR
srca, je preiskava pokazala prisotnost fibroze v sréni
misici, pri eni bolnici je bila stopnja fibroze ocenje-
na na podlagi racunalniskotomografske angiografije
(CTA), saj zaradi stanja po vstavitvi srénega spodbu-
jevalnika (zaradi prirojenega preddvorno-prekatnega
bloka) MR ni bilo ve¢ mozno opraviti. Fibroza je bila v
vecini primerov blago izrazena, le pri 3 bolnikih je bil
delez fibroze nad 10 % — pri 1 otroku 13,5 %, pri 2 pa
31 %. 91 % otrok je imelo ohranjen iztisni delez levega
prekata, le pri 2 je bil ta mejno znizan na 50 %.
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Tabela 2: Rezultati.

Znacilnosti otrok ob prvi obravnavi N (%)

Spol (Moski)
Starost (+ SD)

<1leto

>1 leto
Simptomi

Brez simptomov

Slabsa telesna zmogljivost

Hemodinamska nestabilnost

Bolecina v prsnem kosu

Palpitacije

Presinkopa ob naporu

Ni podatka
Znaki

Brez

Sréni Sum

Sréni Sum in prisotnost LVOTO na UZ srca

Displasti¢ni znaki

Hemodinamska nestabilnost

Bradikardija
Otroci, prvi¢ poslani na obravnavo zaradi srénega Suma
Pozitivna druZinska anamneza (Da)
Otroci, prvic poslani na obravnavo zaradi pozitivne druzinske anamneze
Spremembe v EKG zapisu (Da)
Znacilnosti kardiomiopatije
Vrsta hKMP

Asimetri¢na

Koncentri¢na

Asimetri¢na z restriktivno komponento
Povprecna Z-vrednost debeline IVS (+ SD) (n=21)
Povprecna Z-vrednost debeline proste stene LV (+ SD) (n = 20)
Najdebelejsi segment*

Bazalni anteroseptalni IVS

Srednji anteroseptalni IVS

Srednji inferoseptalni IVS

Bazalni inferoseptalni IVS

Bazalni anteriorni

Bazalni inferiorni

Le UZ, segment ni definiran
LVOTO (Da)
Obstrukcija na nivoju srednjih segmentov LV (Da)
LV EF (+ SD) (n=21)
LVEF <50 %

13 (59)
4,20 (+5,65)
10 (45,5)
12 (54,5)

16 (72,7)
1(4,5)
2(9,1)
1(4,5)
1(4,5)
1(4,5)
1(4,5)

3(13,6)
14 (63,6)
7(31,8)
5(22,2)
3(13,6)
2(9,1)
6(27,3)
9 (40,9)
3(13,6)
21 (95,5)

14 (63,6)

5(22,7)

3(13,63)
3,00 (+ 1,6)
1,48 (+1,83)

27,3)
22,7)
22,7)
13,6)
1(4,5)
1(4,5)
7(31,8)

8 (36,4)
3(13,6)
62,97 (£ 7,17)
2(9)

6 (
5(
5(
3(
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Znacilnosti otrok ob prvi obravnavi
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Fibroza na MR srca (LGE)
Ne
Da
Ni podatka

Prizadetost desnega prekata (Da)
Spremembe na cikloergometriji (n = 6)
LVOTO nad 50 mmHg po obremenitvi
Brez hemodinamskih sprememb
Motnje sr¢nega ritma
Motnje srénega ritma na 24-urnem EKG (Da)
Terapija
Zaviralec receptrojev beta
ACEi
ARB
SGLT2i
Amiodaron
KirurSka miektomija
Genetsko testiranje (n =22)
Negativno
MYBPC3
PTPN11
MYH7
RAF1
DMPK1
FLNC
TPM1
MYH7 in ACTC (VUS)
Ni podatka o mutaciji
Vzrok kardiomiopatije (n =22)
Sarkomerna
Nepojasnjena, idiopatska
Sindrom Noonan

Miotonicna distrofija

21(95,4)
3(13,6)
1(4,5)
2(9,1)
1(4,5)
1(4,5)

4(18,2)
6(27,2)
3(13,6)
2(9,1)
1(4,5)
1(4,5)
1(4,5)
1(4,5)
1(4,5)
2(9,1)
11 (50)
6(27,3)
4(18,2)
1(4,5)

Legenda: hKMP - hipertrofi¢na kardiomiopatija; LVOTO - obstrukcija iztoka iz levega prekata; EKG - elektrokardiogram;
IVS - medprekatni pretin; LV - levi prekat; ACEi — zaviralec angiotenzin pretvarjajoCega encima; ARB - zaviralec angiotenzinskih
receptorjev; SGLT2i - zaviralec natrij-glukoznega kotransporterja 2; VUS - razli¢ica neznanega pomena (angl. variant of
unknown significance). * Nekateri bolniki so imeli ve¢ segmentov enako (in sicer maksimalno) zadebeljenih.

Pri 95,5 % otrok so bile prisotne spremembe v
EKG, najpogosteje deviacija sréne osi, znaki obreme-
nitve levega prekata in motnje repolarizacije. Pri veci-
ni otrok na 24-urnem snemanju EKG nismo zabelezili
nevarnih motenj srénega ritma, pri 1 bolnici, ki je bila
zdravljena v enoti intenzivne terapije, je prihajalo do
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epizod atrijske tahikardije. Pri 6 otrocih, ki so imeli
opravljeno obremenitveno testiranje, motenj sréne-
ga ritma nismo belezili. Pri 3 bolnikih je med obre-
menitvenim testiranjem prislo do pojava pomembne
obstrukcije iztoka iz levega prekata z gradientom vec
kot 50 mmHg.
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Pri vseh otrocih je bilo opravljeno genetsko testira-
nje, s katerim smo pri 72,7 % otrok potrdili prisotnost
patogene razlicice, bodisi v genu za proteine sarkomer,
bodisi pa smo s tem potrdili sekundarno kardiomio-
patijo v sklopu sistemske oz. sindromske bolezni. Pri 1
bolnici je $lo za razli¢ico neznanega pomena.

95,4 % otrok je prejemalo peroralno terapijo z za-
viralcem receptorjev beta, 3 so imeli v redno terapijo
dodan $e zaviralec angiotenzin pretvarjajocega enci-
ma, zaviralec receptorjev angiotenzina II ali zaviralec
natrij-glukoznega kotransporterja 2 (SGLT2). Zaradi
epizod atrijske tahikardije je bila 1 bolnica zdravljena z
amjodaronom. Kirursko miektomijo pa je potreboval
1 otrok.

Pri 1 bolnici je bilo zaradi prisotnosti obsezne fo-
kalne fibroze potrebno vstaviti ICD. Nobenemu otroku
niso presadili srca. Umrli so 3 bolniki, in sicer 2 v 1. letu
zivljenja ob hitro napredujoci hipertrofiji prekatov, 1 pa
v starosti 18 let med treningom v fitnesu, najverjetneje
ob pojavu zivljenjsko nevarne motnje sr¢nega ritma.

4 Razprava

Raziskav, ki bi sistemati¢no pregledale znacilnosti
in potek obravnave otrok s hKMP v posameznem cen-
tru ali na nacionalni ravni, je malo. Sele v zadnjih letih
so na voljo natan¢nej$e smernice za diagnosticiranje in
obravnavo otrok s hKMP, leta 2023 pa so bile objavlje-
ne uradne smernice o terapevtskem pristopu v pedi-
atri¢ni populaciji (44,60). Pri nas doslej sistemati¢en
pregled pediatri¢nih bolnikov z diagnozo hKMP ni bil
opravljen. V nasem centru imamo zaradi majhne po-
pulacije otrok tudi manjse $tevilo bolnikov, ¢eprav gre
za edini referencni center v drzavi za vodenje otrok s
to diagnozo. Za zagotavljanje natan¢nosti zabelezenih
podatkov o bolnikih smo se v okviru pregleda nasih
podatkov omejili na obdobje zadnjih 6 let, saj imamo
le za to obdobje na voljo tudi sistemati¢no zabelezene
Steviléne meritve, ki pa pri pregledu starejse dokumen-
tacije niso bile na voljo.

Incidenca novoodkritih primerov pri nasih otrocih
je primerljiva z rezultati doslej opravljenih raziskav
(5,6), prav tako tudi starostna razporeditev (20). Ot-
rok, ki so bili na obravnavo prvi¢ poslani zgolj zaradi
obremenilne druzinske anamneze, je bilo malo, ve¢ jih
je bilo brez simptomov, poslanih zaradi sr¢nega Suma.
Tudi sicer so bili otroci ob prvi obravnavi najpogosteje
brez simptomov. Skoraj vsi pa so imeli ob tem prisotne
spremembe v EKG zapisu, kar je prav tako primerljivo
z rezultati doslej opravljenih raziskav (29,61,62). Pri
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otrocih, ki so imeli v okviru diagnosticiranja opravljen
MR srca, je bila pri dobri polovici dokazana prisotnost
fibroze v sr¢ni misici, ki pa je le pri 2 bolnikih znasala
vec¢ kot 30 %, kar je bilo poleg debeline sré¢ne misice tudi
odlo¢ilno za vsaditev ICD. Med ¢akanjem na odlocitev
o nadaljnjem zdravljenju oz. ukrepanju je 1 bolnik ver-
jetno ob prenapornem treningu v fitnesu dozivel sréni
zastoj. Sicer smo zabelezili nizko stopnjo umrljivosti ali
sréne dekompenzacije, podobno kot v prej objavljenih,
po stevilu bolnikov ve¢jih raziskavah (21). Z genetskim
testiranjem, ki je bilo opravljeno pri vseh preiskovan-
cih, smo v vecini primerov dokazali prisotnost vzro¢ne
patogene razli¢ice, sodobne moznosti genetskih analiz
pa vedno bolj podpirajo zgodnjo obravnavo otrok z ge-
netsko nagnjenostjo za kardiomiopatijo.

Pri analizi smo ugotovili, da se vecina nasih bolni-
kov zdravi z zaviralci receptorjev beta. Glede na zadnje
mednarodne smernice (63) bo potrebno tem otrokom
terapijo ustrezno preurediti. Ugotovili smo, da bi lah-
ko opravili $e ve¢ obremenitvenih testiranj, kar bomo
standardizirali. V prihodnje bomo verjetno opravili
tudi ve¢ MR srca. Doslej smo MR pri otrocih, mlajsih
od 7 let, opravili le, ¢e smo vedeli, da s tem lahko pri-
dobimo dodatne informacije, ki jih ostale manj inva-
zivne preiskave niso mogle zagotoviti.

Ker v zadnjih letih belezimo porast $tevila novood-
kritih primerov, lahko sklepamo, da danes z bolj$imi
diagnosti¢nimi metodami prej prepoznamo otroke s
hKMP, ki so nato pravocasno poslani na kardiolosko
obravnavo. Zavedamo se, da je pri bolnikih s hKMP
poleg usmerjenega zdravljenja pomembna tudi multi-
disciplinarna obravnava, ki jo lahko nudimo pri nas.
Pri obravnavi teh bolnikov je poleg zdravnikov sub-
specialistov pomembna tudi vloga medicinskih sester,
ki poucujejo bolnike in njihove druzine o bolezni in
njenih simptomih, o zdravem nacinu zivljenja ter o de-
lovanju zdravil. Njihova vloga je pomembna tudi pri
koordinaciji obravnav. V obravnavo aktivno vklju¢u-
jemo tudi oddel¢ne psihologe za nudenje ustrezne psi-
holoske podpore druzini ter usmerjanja glede Solanja
in moznosti zaposlitve. Dosedanje smernice pri tem
poudarjajo pomen individualne obravnave (44).

Velja omeniti $e, da na nasem oddelku, zlasti pri
obravnavi starejS$ih otrok, veckrat sodelujemo tudi s
subspecialisti kardiologi internisti s Klini¢nega od-
delka za kardiologijo UKC Ljubljana, h katerim bol-
nike po dopolnjenem 18. letu starosti tudi usmerimo
v nadaljnjo obravnavo. V primerih tezje potekajoce
ali kompleksnejse klini¢ne slike pri mlajsih otrocih se
veckrat posvetujemo tudi s centri v tujini.
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5 Zakljucek

Hipertrofi¢na kardiomiopatija je v otroskem in mla-
dostniskem obdobju sicer redka bolezen sréne misice,
vendar zahteva ustrezno prepoznavo zaradi moznosti
hitrega napredovanja bolezni in povecanega tveganja
za nenadno sréno smrt. V zadnjih letih se raziska-
ve posvecajo opredelitvi vzro¢nih genetskih mutacij,
na podlagi katerih bi bilo mogoce v prihodnje poleg
etiologije bolj natan¢no napovedati tudi potek in izid
bolezni. S pregledom kartotek nasih bolnikov s hKMP

PREGLEDNI ZNANSTVENI CLANEK

smo Zeleli analizirati njihovo stanje in zasnovati nacrt
za boljso obravnavo otrok s hKMP v Sloveniji. Kljub
majhnemu stevilu otrok je ¢lanek zanesljiv pregled pe-
diatri¢nih bolnikov s hKMP v Sloveniji v zadnjih letih
ter zato predstavlja temelj za bolj sistemati¢no spre-
mljanje in zdravljenje otrok in mladostnikov s hKMP
ter njihovih druzinskih ¢lanov v nasem centru tudi v
prihodnje.

Izjava o navzkriZju interesov
Avtorji nimamo navzkrizja interesov.
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