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Cardiomyopathieén in het algemeen

Ziekte van de hartspier gepaard gaande met functionele en structurele
afwijkingen in de afwezigheid van ischemische, valvulaire, hypertensieve of
aangeboren hartziekte

Te classificeren naar primair of secundair

Grote variatie in fenotype en ziekte progressie
Genetisch of verworven

Concomitante hartziekten niet per definitie uitgesloten:

>oo22222222 overlap in etiologie
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Classificatie cardiomyopathieén

Arrythmogene Niet-dilaterende cardiomyopathie



Cardiomyopathie in Europa

Incidentie Europa

B HCM
DCM
RCM

W ARVC

70 A

Leeftijd van diagnose

|~

Charron et al. European Heart Journal 2018
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Diagnostisch proces cardiomyopathie

a Clinical scenario
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Incidental findings Family screening
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Morphological/functional Additional traits
characterization
Arrhydmidoonducdon Extracardiac
Ventricular morphology/ involvement
g

functlon
oo oo Pedigree analysis @ Laboratory markers
Ventricular scar and N
ussue characterization
DX Genetic testing , Pathology



Diagnostisch screening

Beoordeel het ECG met een (
cardiomyopathie mindset
Zoek naar 'red flags'
Disproportionele lage voltages Effects of mutated protein
” on myocardium and
KOI’t PQ Interval conduction system
Afwijkende repolarisatie X /
Myocellul ) Interstitial
Z:rc:e:tar expansion
and volume fi::fsi =

“Peculiar” localization of
the myopathic process



Diagnostisch screening

Aanvullend laboratorium onderzoek is met name op zijn plaats bij (
patiénten met verdenking op een metabole of syndromale
aandoeningen door ook extra-cardiale symptomen:

- Spierzwakte (syndromaal b.v. Duchenne/Barth)
- Carpaal tunnel syndroom

- Oog protrusie/zweten/afvallen

- Gewrichtsklachten



Beeldvorming

MRI

- Dimensies en functie

- Ernst klepvitae (regurgitatie)
- Delayed enhancement

Echo
- Dimensies en functie
- Aanvullende beoordeling klepvitae: functie en

\morfologie
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[ ]
Consequenties
i

> ]

symptomatische behandeling - LWOTO-behandsing
- Medicatie - Rbltg-inschatting vaor plotse
+ Mechanizche oculakine onderstenning/ cardiale dood
transplariatie
- GMOT woor hartfaken-
SYMEInMEn

_ ) - Etolegiespecifieke
Familiale screening en rEica-inschatting voar plotse
genetisch risica van verwanten cardiale dood

- Genetiscne testing en counseling
+ Farniliale screening en menitaring

Preventie van complicaties
© Plotse cardiale dood

= D
© Bererte-tromba - Antl-artmogers theraple
<+ embolische profylae . trinschilling e
cardiale dood
Levenssti)l
- Sportaanbevelingen
- Iwangerschap

- Gehool, werk, peychoagsche begeleiding

1M byper tmde candlomyopahie, O gedialeens cardiomyopattie, ROLVE: nict ged lncende Inkenenedcrdomyopalhie
ARV artmogene rechierseniize carfemsopathis; BOM: restrictiess candonrgpapathie; KD: mplanteshars sardloverts-deiin iz
W0 inkervenbke-uils oo msaaoostate; GO noillingenichie nediscde Geapie, PVR: polmonake vastubine weeistandl



Classificatie cardiomyopathiéen

Arrythmogene Niet-dilaterende cardiomyopathie



Classificatie cardiomyopathiéen

« LVEDD O >58mm@ >52mm

* |diopathisch na uitsluiten andere etiologie
(alcohol/ischemisch/hypertensief/toxisch)
LV met soms RV betrokkenheid

Wisselende ziekte expressie binnen families

Dilaterend

Second-hit hypothese
Titin-gen (TTN), Phospholambangen (PLN), Lamine
A/C (LMCA/C), X-gebonden DCM (Becker en

Duchenne)




0aB 1,18 038
Cardiac / HAGA* / 4V1c

269 m/s 19 fps / 160 mm

104 bpm / Gen Flow
9D

DCM - 6/-jarige patient

2009 atriumfibrilleren. Familiaire belasting voor
dilaterende cardiomyopathie. Atriumfibrilleren
geaccepteerd

Echo: LVEF 30-35%, met LVEDd 64mm

NYHA klasse 2 - a4V

104 bpm / NTHI General
P
H4.0MHz / 17 dB

R: 65 dB

45 fpsnl/ 180 mm
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http://drive.google.com/file/d/1Rzga6XU0Z9-nXRZZYymle-rYNpZ61WW7/view
http://drive.google.com/file/d/1NmtTQ02IMZKS3rrrgGQ9hd-2T6C1wfID/view

DCM - 6/-jarige patient

2009 atriumfibrilleren. Familiaire belasting voor
dilaterende cardiomyopathie. Atriumfibrilleren
geaccepteerd

Echo: LVEF 30-35%, met LVEDd 64mm
NYHA klasse 2

Geen coronairlijden bij CAG
2017 syncope
Ritmeobservatie nsVTs, LVEF 20-30% op MRI

— ICD implantatie
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Classificatie cardiomyopathieen

Arrythmogene Niet-dilaterende cardiomyopathie
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Hypertrofe

Classificatie cardiomyopathieen

> 15mm wandverdikking.

Symmetrisch versus asymmetrisch septaal of
apicaal (ace of spades)

HOCM: LVOT obstructie of SAM

Heterogene ziekte expressie, autosomaal
dominante overerving

Sarcomeer mutatie waardoor myocytaire dissaray
ontstaat

Phenocopie: Anderson-Fabry (alfa-galactosidase)




Myocyt dissaray in HCM

CENTRAL ILLUSTRATION: Histopathological Findings in Hypertrophic
Cardiomyopathy

Cui, H. et al. J Am Coll Cardiol. 2021;77(17):2159-70.



HCM - patient 65 jaar

Eerste presentatie 2013: Syncope waarvoor loop
recorder

- AVNRT (ablatie) en atriumfibrilleren
2016 syncope

Familie anamnese negatief voor plotse hartdood
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HCM casus

Analyse VT

— MRI assymetrische septum hypertrofie met late aankleuring

Fietsergometrie met nsVTs in herstel fase
Geen aanwijzingen voor LVOT obstructie

Adult Echo — TISC4 MI13
X541 {

50Hz

20cm

ICD IMPLANTATIE
BETABLOKKADE



http://drive.google.com/file/d/1CMwoDrQUEazN-cZx3Z0L6q1ugrYPZxPH/view

HCM - LVOTO voorbeeld

v,

Status na niertransplantatie
OHCA o.b.v. schokbaarritme
Hypertrofisch hart (17 mm septum)
negatief voor Fabry
— ICD

Geen wens tot genetisch
onderzoek


http://drive.google.com/file/d/1NQTpz2fxsx4g3r7UzemUYAHM46xH8uYf/view

HCM - LVOTO voorbeeld
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ECG: hoge voltages en afwijkende
repolarisatie



Classificatie cardiomyopathieen

Arrythmogene Niet-dilaterende cardiomyopathie



Classificatie cardiomyopathieen

e Abnormale diastolische functie door verdikt of

ventrikels

% rigide LV/RV, behouden volume van de

= * Biatriale dilatatie (!)
Restrictief
* Genetisch (desmine/troponine): zeldzaam
* Infiltratieve of stapelingsziekte: Loeffler

endocarditis, amyloidose, Sarcoidose,

hemochromatose




Restrictieve CMP

TIS0.3 Mi1.1

80 jarige patient
2009 carpaaltunnelsyndroom
2018 decompensatio cordis bij
hypertrofe LV//RV
Discrepantie met ECG bevindingen



http://drive.google.com/file/d/1dxWjUNnTkmj6x2Pcv6qTGEVFNsSBny1l/view

Restrictieve CMP - Amyloidose

e — Y FORPTTR ~— et
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http://drive.google.com/file/d/1WSRnYQ6EweJSg07NPn0KH1NgyrfhD7Qi/view

Classificatie cardiomyopathieen

Arrythmogene Niet-dilaterende cardiomyopathie



Classificatie cardiomyopathieen

L

Aritmogeen

Voorheen ARVC gezien preferentiéle vettige
fibrosering in de RVOT, apex en subtricuspidale
vrije wand van de RV,

Eerste klinisch presentatie met inspanning
getriggerde VT uit RV

Gekenmerkt door pathognomisch afwijkend rust
ECG

Diagnose door Task Force criteria

Plakoglobine, desmoplakine gen




Aritmogene cardiomyopathie

CENTRAL ILLUSTRATION: Clinical Approach to Arrhythmogenic Right

Ventricular Cardiomyopathy
Risk :

Evaluation HE ‘ Established Conservative
+ History and pedigree PR R SA R B W R B Markers « Exercise restriction
* ECG, SAECG, Holter n Aot A ry e A A A n | « Cardiac arrest
AL S e e Nt s e e e |
» Echo, MRI ::sr\w-(\-—w—-vw-ﬂ-#““ A—“—-'j M'\-—\r oyt VT
(he e A - |
o Genetic testing .:?Ht:j %WWM i < WM i « Age Pharmacological
= wa e M\( -r(-m;w{(w = . Male sex =P . B-blockers
. . ::1 uf:fmf—« 1‘»{‘; A w,.w,“f + Cardiogenic syncope ’ g:‘tiaolgg. r!tJl‘;v.'gainide.
Cingrienle s | ptemorw
» 2 major TFC * PVC count
* 1 major + 2 minor TFC * Reduced LV/RV Interventional
» 4 minor TFC ] 1 srvcrish oom «|ICD
* Ablation

ARVC Risk Calculator

Krahn AD, et al. J Am Coll Cardiol EP. 2022;8(4):533-553.



ECGin ARVC

[ 1 1 1 B Eif I S 3 A | kg
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EpSi'Oﬂ Wave P;&AFNNVA‘\‘%[A\'_J\&‘HﬁVVJMMN‘MW
Highly Specific

ST 12-Lead electrocardiogram of 19-year old female with advanced ARVC. Note normal sinus rhythm with frequent
Sensitivity ~30% premature ventricular complexes with superior axis morphology, voltage criteria for right atrial enlargement,
borderline prolonged QRS duration (QRS 0.10s) with fractionated upstroke in V1-3 (*terminal activation duration”
>55 ms), and negative T-waves in V1-6 and inferior leads. This patient would fulfill 1 major (T-wave inversion V1~
V3 and beyond) and 1 minor criterion (prolonged terminal activation duration) for ARVC. ECG settings: 25
mm/mV; 10 mm/mV; 150 Hz.

Te Riele et al. 2021 Frontier in pediatrics



ARVC - patient 66 jr

2017 verwijzing in verband met familaire
belasting ARVC
— Desmoplakine gen

Holter: 4600 PVCs/24 uur. Enkele NSVTs,
langste 7 complexen. Snelste 135/min.

MRI: Matige LV functie met RWBS inferior
en inferolateraal, wandverdunning en
fibrose. Niet gedilateerde, normotrofe/RV

met meerdere dyskinetische segmenten met
ter plaatse Gadolinium aankleuring. Mogelijk
kleine microaneurysmata.

— ICD implantatie




ECG progressie
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Classificatie cardiomyopathieen

Arrythmogene Niet-dilaterende cardiomyopathie



Classificatie cardiomyopathieen

* (Gekenmerkt door de aanwezigheid van niet-

ischemische littekenvorming en/of fibrose in de
i& afwezigheid van LV dilatatie met of zonder WBS
&%) |« LVEF <50%
Nietdilaterende | © Genen: Desmoplakine (DSP), Filamine C (FLNC),
cardiomyopathie Desmine (DES), LMNA, Phospholamban (PLN)
* Belangrijke overlap met DCM en ARVC

o
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ECG kenmerken

Een eenvoudig screeningstool voor de verpleegkundige!

Increased LV wall thickness

QR LAMP2

J dlye
Cardiac amyloidosis
Late Anderson-Fabry Low QRS
Myotonic dystrophy voltages

Cardiac amyloidosis
End-stage HCM

Anderson-Fabry ]

Anderson-Fabry
LAMP2
PRKAG2 Giant
Pompe disease Q waves, positive negative T Apical HCM
Mitochondrial T waves waves
disease

[ Sarcomeric HCM ]

Aimo et al. 2023 Heart failure reviews



ECG kenmerken
Eeneenvoudig screeningstool voor de verpleegkundige!

Arrhytmogenic CMP (mainly ALVC)
Filamin C CMP

Low QRS Y Phospholamban-related CMP

voltages v
Laminopathy g Sarcoidosis

Emery-Dreifuss 1
Desminopathy

Myotonic dystrophy
8:1:1:3— Laminopathy

Hemocromatosis (advanced stage)

Sarcoidosis
Chagas Disease
Lyme Disease Arrhytmogenic CMP (ARVC)
Hemocromatosis RBBB Dystrophin-related CMP
Sarcoidosis

Dystrophin-related CMP - A2 4 Anterior m

negative T |

waves ' 1 oy
Inferolateral Filamin C CMP

Aimo et al. 2023 Heart failure reviews
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