Клинический разбор  9 февраля 2011 г.
Пациент 21 г.

Диагноз: Болезнь Данона (болезнь накопления гликогена вследствие мутации гена LAMP-2). Кардиомиопатия с выраженной гипертрофией миокарда ЛЖ. Феномен WPW.  Нарушение ритма сердца: пароксизмы мерцательной аритмии. Синдром цитолиза кардиомиоцитов, миоцитов скелетной мускулатуры и гепатоцитов. Мышечная дистрофия.
Вопрос:
Есть ли необходимость выполнения радиочастотной аблации WPW; рекомендовано ли выполнение трансплантации сердца, если да, то когда; есть ли основания для постановки диагноза миокардита или воспалительные изменения в миокарде, обусловленные реакцией на происходящие в нем структурные изменения.

Акад.Чазов Е.И. 

За счет каких  факторов произошла мутация этого гена?
Есть ли у него какие-либо признаки сердечной недостаточности?
Ответ: нет

Проф. Капелько В.И.

Делали ли суточное мониторирование сердечного ритма, в какой период времени возникают аритмии? Какова его устойчивость к физическим нагрузкам?
Ответ:
Пациент выполняет привычные физические нагрузки для его возраста. Холтеровское мониторирование пациенту проводилось на фоне терапии конкором 5 мг  и без терапии, выявлялись эпизоды наджелудочковой тахикардии с высокой частотой.

Проф. Швалев В.Д.

Что сказал психоневролог об этом пациенте?
Ответ:
Со слов специалиста, патологии у данного пациента выявлено не было.
Врач: Грамович В. В.
Какова логика диагноза синдрома Данона, и что это за нозологическая форма – клеточная инфильтрация миокарда? Что подразумевается?
Диагноз синдрома Данона был поставлен на основании кардиологических обследований - феномен WPW, цитолитический синдром не ясного генеза, гипертрофия миокарда  левого желудочка. У пациента выраженный дефицит мышечной массы тела, также, не встречается отклонений в умственном интеллекте, но у него всего 9 классов образования и в дальнейшем никаких интересов  у него нет. Он работает водителем, он ограничен в плане общения. 
Акад. Чазов Е.И.

Случай редко встречающийся. Давно идет дискуссия по поводу того, что такое кардиомиопатия.  Открываются все новые методики и подходы. По данным зарубежных  наблюдений считается, что такие случаи так называемых инфильтратитвных кардиомиопатий – это один на 40 тысяч. Поэтому сегодня встает проблема не только теоретическая, но и практическая. Сегодня мы не дошли до полного понимания данного процесса, вопросов много: почему, например, нарушается обмен  гликогена. Приводится 14 возможных вариантов нарушений ферментов. Эти инфильтративные кардиомиопатии получают сегодня как бы новое освещение, в том числе и с точки зрения генетики. Первый вопрос – генетический.  Есть предложение работать совместно с институтом генетики АН. Когда возникают такие случаи, нужно «прогонять» пациента через все возможные лабораторные исследования, которые могут выявить какие-то особенности в патогенезе, в течении болезни и т.д.
Возникает вопрос, почему произошла мутация.  Известно, что такие больные редко доживают до 30 лет. Мы - не только лечебное учреждение , мы - научно-исследовательский центр.

Проф. Карпов Ю.А.

В данном случае хотелось бы отметить отделение нашего института, где впервые  поставили правильный диагноз. Наше значение, как больницы, также важно. Я хотел бы обратить внимание на тот факт, что больной несколько раз уже госпитализировался  в разные учреждения, и мы видели, какая была там чехарда даже с результатами ультразвукового исследования сердца, при огромной гипертрофии миокарда левого желудочка, которая видна. Заключения по УЗИ, которые тогда были сделаны, отличаются друг от друга, и еще есть над чем работать в плане  воспитания кадров и подготовки специалистов, чтобы  хотя бы ставились правильные заключения по УЗИ-методу. Больной находился, в том числе, и в краевой больнице, то есть хотя бы они были должны заподозрить, что что-то не так. Ничего этого сделано не было. Только у нас обратили внимание и в конечном итоге провели довольно большой диагностический поиск и поставили правильный диагноз. То, что в данном случае проведено радиоизотопное исследование  у пациента с таким заболеванием, делает необходимым подготовить публикацию с описанием данного случая, причем не ограничиваться только в наших отечественных журналах,  данный случай достоин быть опубликован  в зарубежных журналах.  Были применены новые методы диагностики, которые должны стать известными всем врачам. Еще важный момент - это правильный диагноз, что-то изменит для судьбы этого пациента.  Может быть имеет смысл подумать о том, чтобы к тому лечению, которое, как я понимаю, проводится для профилактики  и лечения сердечной  недостаточности, если она возникла, плюс антиаритмическая терапия, подумать не дать ли здесь для профилактики  сердечной недостаточности  триметазидин. Он будет давать какие-то энергетические возможности для сердца, отодвинуть развитие кардиомиопатии, есть предположение позитивных результатов.
Проф. Голицын С.П.

Я хочу обратить ваше внимание на то, что уже отмечено: человек родился на свет с двумя врожденными заболеваниями: синдромом накопления гликогена с болезнью Данона и синдрома WPW . Позволю себе напомнить о том, что синдром WPW, являясь врожденным заболеванием, не является генетически детерминированным. Это дефект внутриутробного развития, дефект формирования фиброзного кольца, который завершается через 5-8 месяцев после рождения. Пучок Кента – это волокна предсердного миокарда, которые вплетаются в миокард желудочков через дефекты фиброзного кольца. Генетики у синдрома WPW нет. Вместе  с тем, довольно часто описывается сочетание синдрома WPW  с болезнями накопления гликогена, эти два заболевания сопряжены. Можно предположить, что нарушение обмена гликогена, которое начинается не после рождения, а уже в утробе матери,  каким-то образом должно сказаться на формировании миокарда, внутримиокардиальных структур, и в том числе на формирование фиброзного кольца. И, наверное, процесс нарушения обмена гликогена  влияет на формирование этого скелетного остова сердца, что делает его ущербным. Что касается того, что с этим делать. У больного  не так уж много нарушений ритма сердца, не столь они тревожно выглядят. Устойчивых клинически значимых пароксизмов нарушения ритма сердца у этого больного нет. Нет и тех нарушений, которые характерны для синдрома WPW.  С моей точки зрения показаний для выполнения аблации у данного пациента нет. Можно предполагать, что за деформированным за счет предвозбужения комплексом QRS , могут скрываться грубые невидимые нарушения внутрижелудочковой проводимости. Выполнив аблацию, мы можем столкнуться с другой проблемой – грубыми нарушениями предсердно-желудочкового проведения.
Проф. Бойцов С.А.

Отвечая на вопросы, которые здесь были озвучены, по поводу того, что мы в структуру диагноза вставили инфильтративные процессы в миокарде, для того чтобы еще раз обратить внимание на выраженность инфильтративного процесса. Если говорить о миокардите, то только как о неспецифическом процессе. С точки зрения биохимии процесса мне тоже не все ясно. Учитывая небольшую продолжительность жизни таких пациентов, мы решили проконсультироваться со специалистами из Института трансплантологии им. Шумакова.
Врач Института им. Шумакова

Если брать аритмологический подход, нужно смотреть электрофизиологию. В отношении трансплантации сердца: пока нет клинических проявлений.  Довольно трудно  прогнозировать, хотя если брать в принципе заболевание Данона, то вопрос о трансплантации встанет.
Акад. Чазов Е.И.

Вопрос сложный и мы готовы к сотрудничеству.

Здесь много нового и интересного.  Первое – это мы должны более углубленно изучать патогенез тех или иных патологических процессов. Генетические факторы в отрыве от изучения всех метаболических процессов, процессов на молекулярно-клеточном уровне не дадут нужных результатов. У нас нет больше таких учреждений, как наше, где бы были объединены врачи, генетики, специалисты по метаболизму, специалисты по клеткам. Нужно работать всем совместно. Второе – случай неординарный, нужно данные опубликовать с учетом наших диагностических подходов. У пациента никаких проявлений сердечной недостаточности нет, а это один из главных симптомов, или здесь есть фактор, который сдерживает развитие сердечной недостаточности. Как пишут зарубежные исследователи, единственное спасение – пересадка сердца, но тогда, когда появляются признаки выраженной сердечной недостаточности. И терапию только тогда, когда признаки сердечной недостаточности. Конечно, данного пациента необходимо наблюдать. Пройдет 5-10 лет, и появятся деления на различные факторы кардиомиопатий. Сейчас мы стоим на новой ступени, с которой нам открываются новые горизонты.
