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Τ ο Μη Συμπαγές Μυοκάρδιο της Αριστερής Κοιλί-
ας (ΜΣΜΑΚ) έχει κεντρίσει το ενδιαφέρον της επι-
στημονικής κοινότητας τα τελευταία χρόνια από τη 

στιγμή που η διάγνωσή του, που ετίθετο σε πολύ περιορισμένη 
βάση, ξέφυγε από τα στενά όρια της παθολογοανατομικής με-
λέτης και αναγνωρίσθηκε ευρέως ως μυοκαρδιοπάθεια.1,2 Μά-
λιστα, ο μεγάλος αριθμός πρόσφατων δημοσιεύσεων αντανα-
κλά το συνεχώς αυξανόμενο ενδιαφέρον ως προς αυτόν τον 
εντυπωσιακό φαινότυπο.3 To ΜΣΜΑΚ αποτελεί μία ανατομική 
διαταραχή που χαρακτηρίζεται από προεξέχουσες μυοκαρ-
διακές δοκιδώσεις και βαθιές εντομές ενδιάμεσα αυτών, οι 
οποίες εκτείνονται από την κοιλότητα της αριστερής κοιλίας 
(ΑΚ) μέχρι τα τοιχώματα αυτής.  Όταν η νόσος εμφανίζεται σε 
μεγαλύτερη ηλικία, συχνά δεν είναι εμφανές κατά πόσον αυτό 
οφείλεται σε καθυστερημένη διάγνωση ή σε καθυστερημένη 
εμφάνιση μορφολογικών ανωμαλιών μιας υποκείμενης μυο-
καρδιοπάθειας,4 μπορεί δε να είναι μεμονωμένο εύρημα ή να 
συνδέεται με άλλες συγγενείς ανωμαλίες της καρδιάς όπως 
κυανωτικές καρδιοπάθειες.2 Η επίπτωση της νόσου στον πλη-
θυσμό ως μεμονωμένη οντότητα δεν είναι γνωστή, αλλά σε 
μεγάλες υπερηχοκαρδιογραφικές μελέτες σε παιδιά αναφέ-
ρεται ένα ποσοστό από 0,014% έως 1,3%,5 όπως επίσης ότι 
πρόκειται για τη συχνότερη αιτία αταξινόμητης μυοκαρδιοπά-
θειας.6 Επιπρόσθετα, οι Pignatelli και συν7 αναγνωρίζουν το 
ΜΣΜΑΚ ως την τρίτη πιο συχνή πρωτοπαθή μυοκαρδιοπά-
θεια στα παιδιά, απαντώντας σε ποσοστό 9,5% μεταξύ των 
μυοκαρδιοπαθειών.8 Το ΜΣΜΑΚ παρουσιάζει συχνά οικογενή 
χαρακτήρα με τουλάχιστον το 25% των συγγενών των πασχό-
ντων να είναι ασυμπτωματικοί, παρουσιάζοντας όμως μεγάλη 
ποικιλία υπερηχοκαρδιογραφικών ανωμαλιών. 

Πρόσφατα, έχει τεθεί και το ερώτημα κατά πόσον οι εξελί-
ξεις των μη επεμβατικών διαγνωστικών μεθόδων οδηγούν σε 
ακριβέστερη διάγνωση των παθήσεων του μυοκαρδίου ή εάν 
το ΜΣΜΑΚ "υπερδιαγιγνώσκεται" τελικά, λόγω πολύ ευαίσθη-
των διαγνωστικών κριτηρίων. Ο σκοπός αυτού του άρθρου 
είναι να παρουσιάσει τα τελευταία στοιχεία που αφορούν στα 
διαφορετικά διαγνωστικά κριτήρια, τις διαπιστώσεις της γενε-
τικής και τις θεραπευτικές εξελίξεις αυτού του μυοκαρδιακού 
φαινοτύπου με τη γενετική ετερογένεια και να απαντήσει στο 
ερώτημα του εάν το ΜΣΜΑΚ είναι μία ξεχωριστή μυοκαρδιο-
πάθεια ή ένας ξεχωριστός φαινότυπος του μυοκαρδίου στα 
πλαίσια κάποιας διαφορετικής υποκείμενης νόσου.

Μη συμπαγές μυοκάρδιο: Συγγενής 
ανωμαλία ή επίκτητη;

Η σπογγώδης εμφάνιση του μυοκαρδίου αναγνωρίσθηκε 
πρώτη φορά από τον Grant το 1926, ως μία ποικιλία των συγ-
γενών παθήσεων της καρδιάς.9 Όμως η πρώτη περιγραφή 
ως μία μεμονωμένη, σπάνια ανωμαλία του μυοκαρδίου σε 
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ΑΡΘΡΟ αΝαΣΚΟΠΗΣΗΣ

Οικονομικό Συμφέρον
Δεν υπάρχει κανένα οικονομικό συμφέρον για κανέναν 
από τους συγγραφείς.
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απουσία άλλης δομικής βλάβης της καρδιάς δημο-
σιεύτηκε από τον Engberding.10 Η ομάδα της Ζυρί-
χης επιβεβαίωσε τα ευρήματα του Engberding και 
παρουσίασε κλινικές περιπτώσεις περιγράφοντας 
υπερηχοκαρδιογραφικά, αγγειογραφικά και παθο-
λογοανατομικά ευρήματα.11,12 Αυτές οι πρώιμες ανα-
φορές υπογραμμίζουν την παραμονή εμβρυϊκών 
μυοκαρδιακών δομών που οδηγούν στην εμφάνιση 
του ΜΣΜΑΚ αλλά είναι οι Chin και συν13 που εισή-
γαγαν τον όρο "μεμονωμένο μη συμπαγές μυοκάρ-
διο" της ΑΚ και αναγνώρισαν ως παθογενετικό υπό-
βαθρο της νόσου, την αναστολή της φυσιολογικής 
διαδικασίας κατά την οποία το μυοκάρδιο γίνεται 
συμπαγές στη διάρκεια της εμβρυογένεσης.

Το 1996, ο Παγκόσμιος Οργανισμός Υγείας σε 
ανακοίνωσή του για την ταξινόμηση των μυοκαρδιο-
παθειών, δεν αναγνώρισε το ΜΣΜΑΚ ως ξεχωριστή 
οντότητα αλλά το κατέταξε ως αταξινόμητη μυοκαρ-
διοπάθεια.14 H Αμερικανική Καρδιολογική Εταιρεία 
αναγνώρισε τις εξελίξεις της γενετικής, όσον αφορά 
στον τομέα του ΜΣΜΑΚ και το κατέταξε στις πρω-
τοπαθείς γενετικές μυοκαρδιοπάθειες. Αντίθετα, η 
Ευρωπαϊκή Καρδιολογική Εταιρεία το χαρακτήρισε 
ως "αταξινόμητη μυοκαρδιοπάθεια" γιατί δε θεώρη-
σε εξακριβωμένο εάν πρόκειται για ξεχωριστή μυο-
καρδιοπάθεια ή απλώς για μορφολογικό γνώρισμα 
που χαρακτηρίζει το φαινότυπο άλλων ξεχωριστών 
μυοκαρδιοπαθειών.2

Οι εξελικτικές διαδικασίες κατά τη μορφογένε-
ση καταδεικνύουν ότι το ΜΣΜΑΚ αντικατοπτρίζει 
βλάβη ή αναστολή της φυσιολογικής διαδικασίας 
συμπαγοποίησης του αναπτυσσόμενου μυοκαρδί-
ου, όπου ουσιαστικά αποτυγχάνει η συνένωση των 
επικαρδιακών κολποειδών κατά την 5-8η εβδομά-
δα της εμβρυικής ζωής.15,16 Αυτό όμως έρχεται σε 
αντιπαράθεση με την άποψη που έχει διατυπωθεί ότι 
το ΜΣΜΑΚ μπορεί να είναι μία επίκτητη ανωμαλία 
της καρδιάς.17 Το επιχείρημα κατά της θεωρίας της 
εξέλιξης στην εμβρυϊκή ζωή, έχει στηριχθεί σε υπε-
ρηχοκαρδιογραφικές μελέτες όπου το ΜΣΜΑΚ δεν 
είχε διαγνωσθεί στο αρχικό υπερηχοκαρδιογράφη-
μα αλλά σε μεταγενέστερή εξέταση. Ενώ λοιπόν, οι 
εξελικτικές αλλαγές υποστηρίζουν ισχυρά την υπό-
θεση ότι το ΜΣΜΑΚ αποτελεί ανωμαλία της πρώι-
μης μυοκαρδιακής μορφογένεσης κατά την εμβρυϊ-
κή ζωή (ή αποτυχία να ολοκληρωθεί η ωρίμανση του 
μυοκαρδίου κατά την οποία αυτό γίνεται συμπαγές), 
πρόσφατες εξελίξεις στη γενετική δείχνουν ότι το 
ΜΣΜΑΚ μπορεί να εμφανιστεί και μετά τη γέννη-
ση. Κι αυτό ισχυροποιείται από το γεγονός ότι τα 
μορφολογικά χαρακτηριστικά τόσο της διατατικής 
όσο και της υπερτροφικής μυοκαρδιοπάθειας δεν 

είναι παρόντα κατά τη γέννηση αλλά εμφανίζονται 
αργότερα. Από την άλλη, ασθενείς με διατατική μυ-
οκαρδιοπάθεια, υπερτροφική μυοκαρδιοπάθεια και 
ΜΣΜΑΚ εμφανίζουν κοινές μεταλλάξεις των γονιδί-
ων που κωδικοποιούν τις πρωτεΐνες των σαρκομε-
ρίων. Αυτό το γενετικό υπόβαθρο θέτει το ερώτημα  
και εάν το ΜΣΜΑΚ μπορεί να αναπτυχθεί αργότερα 
κατά τη διάρκεια της ζωής. 

Γενετική

Έχουν περιγραφεί οικογενείς και μη οικογενείς 
περιπτώσεις του ΜΣΜΑΚ. Στην περίπτωση του με-
μονωμένου ΜΣΜΑΚ έχουν ενοχοποιηθεί μεταλλά-
ξεις των ZASP (Z-γραμμής) και των μιτοχονδριακών 
γονιδίων, όπως του G4.5 (με φυλοσύνδετο τρόπο 
κληρονομικότητας). Ειδικά το ΜΣΜΑΚ που συνδέ-
εται με συγγενείς ανωμαλίες της καρδιάς, φαίνεται 
ότι προκύπτει από μεταλλάξεις του γονιδίου της 
α-ντριστρομπρεβίνης (DTNA) και του παράγοντα 
μεταγραφής ΝΚΧ2.5.2 Στην πλειοψηφία όμως των 
περιπτώσεων η νόσος κληρονομείται με τον αυτο-
σωματικό επικρατούντα χαρακτήρα.18 Τα γονίδια 
που εμπλέκονται συνήθως κωδικοποιούν πρωτεΐνες 
όπως οι βαριές αλυσίδες της β-μυοσίνης (MYH7), η 
α-καρδιακή ακτίνη (ACTC), η καρδιακή τροπονίνη Τ 
(ΤΝΝΤ2), ο τομέας LIM που συνδέεται με την πρωτε-
ΐνη 3 (LDB3), πολλά από τα οποία συνδέονται και με 
την εμφάνιση κι άλλων μυοκαρδιοπαθειών.  Μεταλ-
λάξεις γονιδίων όπως το TNNT2 και της α-ακτίνης-2 
(ACTN2) οδηγούν σε μεγάλη ποικιλία όσον αφορά 
στο φαινότυπο και τη σοβαρότητα των μυοκαρδιο-
παθειών, συμπεριλαμβανομένου και του ΜΣΜΑΚ. 
Είναι εμφανές, ότι η γενετική βάση του ΜΣΜΑΚ 
παραμένει πολύπλοκη. Η ποικιλία των φαινοτύπων 
που προκύπτουν από τα γονίδια που σχετίζονται με 
τη νόσο αυξάνουν την υπόθεση ότι η φαινοτυπική 
έκφραση του ΜΣΜΑΚ επηρεάζεται και από άλλους 
παράγοντες, όπως περιβαλλοντικούς, τροποιητικά 
γονίδια ή ολόκληρες γονιδιακές θέσεις.19 

Κλινική εικόνα

Η κλινική εικόνα των ασθενών με ΜΣΜΑΚ ποικίλλει 
καθώς οι ασθενείς μπορεί να είναι ασυμπτωματικοί 
ή να εμφανίζονται με αίσθημα παλμών, καρδιακή 
ανεπάρκεια, θωρακαλγία και σε πιο σπάνιες περι-
πτώσεις θρομβοεμβολικά επεισόδια,20 ή καρδιακή 
ανακοπή. Τα συμπτώματα είναι μη ειδικά και εμφα-

ΜυΟΚΑΡΔιΟΠΑΘΕιΕΣ
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νίζονται ως αποτέλεσμα της συστολικής/διαστολι-
κής δυσλειτουργίας της ΑΚ.  Σε μία μετα-ανάλυση 
που περιλάμβανε 241 ασθενείς, η δύσπνοια ήταν το 
πιο συχνό σύμπτωμα (60%), με δεύτερο το αίσθη-
μα παλμών (18%), το προκάρδιο άλγος (15%) και τη 
συγκοπή/προσυγκοπτικά επεισόδια (9%). Επίσης, 
πάνω από το 30% των ασθενών παρουσίαζαν συ-
μπτώματα καρδιακής ανεπάρκειας κλάσης NYHA 
III-IV κατά τη διάγνωση.21 Αυτό που είναι ενδιαφέρον 
είναι ότι ο μέσος όρος του κλάσματος εξωθήσεως 
των ασθενών ήταν 36% που υπογραμμίζει την κα-
θυστέρηση της διάγνωσης από την εμφάνιση των 
συμπτωμάτων. Η θνητότητα δε διέφερε σημαντικά 
μεταξύ ασθενών με μεμονωμένη μορφή ΜΣΜΑΚ  
και ασθενών με διατατική μυοκαρδιοπάθεια (3ετής 

επιβίωση 85% έναντι 83%),5 γεγονός που δείχνει ότι 
η δυσλειτουργία της ΑΚ και όχι ο φαινότυπος από 
μόνος του (ΜΣΜΑΚ) είναι ο κύριος παράγοντας που 
καθορίζει τον κίνδυνο νοσηρότητας και θνητότητας.

Διαγνωστική Προσπέλαση

Η έλλειψη συγκεκριμένων ανατομικών και γενε-
τικών χαρακτηριστικών ("gold standard") για τη 
διάγνωση του ΜΣΜΑΚ έχει οδηγήσει σε διαμάχη 
όσον αφορά στα διαγνωστικά κριτήρια της νόσου.  
Έτσι, σήμερα είναι απαραίτητη μία πολύπλευρη δι-
αγνωστική προσέγγιση που μπορεί να περιλαμβάνει 
ηλεκτροκαρδιογράφημα, υπερηχοκαρδιογράφημα,  
μαγνητική τομογραφία καρδιάς, "holter" ρυθμού ή 
και δοκιμασία κόπωσης ειδικά σε περίπτωση αθλη-
τών. Η διαφορική διάγνωση περιλαμβάνει την υπερ-
τροφική μυοκαρδιοπάθεια κορυφής, συνδυασμό  
υπερτροφικής μυοκαρδιοπάθειας κορυφής και 
ΜΣΜΑΚ, υπερτασική μυοκαρδιοπάθεια, ενδοκαρδι-
ακή ινωδοελάστωση, ανώμαλες τενόντιες χορδές, 
θρόμβους στην κορυφή της ΑΚ ή παρουσία όγκων. 
Πρόκληση αποτελεί η  διαφορική διάγνωση μεταξύ 
της διατατικής μυοκαρδιοπάθειας και του ΜΣΜΑΚ 
με ήδη διατεταμένη ΑΚ. 

ΗΛΕΚΤΡΟΚΑΡΔΙΟΓΡΑΦΗΜΑ (ΗΚΓ)
Δεν υπάρχουν ειδικά ΗΚΓφικά ευρήματα που να χα-
ρακτηρίζουν το ΜΣΜΑΚ. Σε παιδιά, υπάρχει μελέτη 
όπου το 87% αυτών παρουσίαζαν διαταραχές στο 
ΗΚΓ, με πιο συχνό εύρημα την υπερτροφία της ΑΚ. 
Άλλα ευρήματα ήταν η κατάσπαση του ST διαστήμα-
τος, η αναστροφή των επαρμάτων T με διαταραχές 
επαναπόλωσης (ειδικά στις απαγωγές II, III, και V4-
V6), όπως και η παράταση των PR και των διορθω-
μένων QT (QTc) διαστημάτων. Επίσης, στο 13% των 
περιπτώσεων διαπιστώθηκε βραδυκαρδία κι ένας 
ασθενής χρειάστηκε βηματοδότη.22 

ΥΠΕΡΗΧΟΚΑΡΔΙΟΓΡΑΦΗΜΑ
Σήμερα χρησιμοποιούνται ευρέως τα διαγνωστικά 
κριτήρια που προτείνονται από τρεις ομάδες ερευ-
νητών. Οι Chin και συν13 έχουν προτείνει ως κριτή-
ριο το πηλίκο Χ/Υ που υπολογίζεται από το βάθος 
της διείσδυσης των ενδοκιδωδών εντομών (Χ) σε 
σχέση με το πάχος του οπίσθιου τοιχώματος (Υ), 
στο τέλος της διαστολής. Για να τεθεί η διάγνωση 
του ΜΣΜΑΚ πρέπει το πηλίκο Χ/Υ να είναι ≤ 0,5. 
Τα κριτήρια του Jenni όμως είναι αυτά που χρησι-
μοποιούνται ευρέως και στα οποία καθορίζεται ως 
κύριο παθογνωμονικό κριτήριο της νόσου το πηλίκο 
του πάχους του στρώματος του μη συμπαγούς προς 
το πάχος του στρώματος του συμπαγούς μυοκαρ-

ΜυΟΚαρδιΟΠαθειεΣ

Εικόνα 1. Τομή κατά το βραχύ άξονα πάνω από το επίπεδο των θηλοειδών μυών, 
όπου εκτιμάται το πάχος του μη συμπαγούς (ΜΣ, πράσινη γραμμή – 17mm) και του 
συμπαγούς μυοκαρδίου (Σ, κόκκινη γραμμή – 6mm). Ο λόγος ΜΣ/Σ είναι 2,8.

Εικόνα 2. 3D υπερηχοκαρδιογράφημα, που απεικονίζεται ευκρινώς το ΜΣΜΑΚ στο 
επίπεδο της κορυφής (ΜΣΜΑΚ: Μη Συμπαγές Μυοκάρδιο της Αριστερής Κοιλίας).
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δίου, το οποίο πρέπει να είναι > 2 στην τομή κατά 
τον βραχύ άξονα παραστερνικά, στην τελοσυστολή 
(Εικόνα 1). Επίσης θα πρέπει, να έχει αποκλειστεί 
η συνύπαρξη άλλων καρδιακών παθήσεων και οι 
περιοχές του μη συμπαγούς μυοκαρδίου να εντο-
πίζονται στο μέσο-πλάγιο, στο μέσο-κατώτερο ή/και 
στα κορυφαία τοιχώματα της ΑΚ.15 Οι Stollberger 
και συν. πρόσθεσαν στα παθογνωμονικά κριτήρια 
την ύπαρξη τουλάχιστον 3 δοκιδώσεων, οι οποίες 
έχουν την ίδια ηχογένεια με αυτή του μυοκαρδίου 
και κινούνται συγχρόνως με τη συστολή της ΑΚ, με 
βαθιές εντομές ανάμεσα, με ροή αίματος από την 
ΑΚ στο colour doppler, που εντοπίζονται κυρίως στα 
κορυφαία τμήματα (πάνω από την έκφυση των θηλο-
ειδών μυών).4

Το μεγαλύτερο αίτιο αμφισβήτησης στις μέρες 
μας σχετικά με τα διαγνωστικά υπερηχοκαρδιογρα-
φικά κριτήρια του ΜΣΜΑΚ, αποτελεί το γεγονός 
ότι υπάρχουν μελέτες όπου διαπιστώνεται "υπερ-
διάγνωση" της νόσου, ειδικά όταν ο υπερηχοκαρ-
διογραφιστής δεν είναι έμπειρος στη διάγνωση 
του ΜΣΜΑΚ. Οι Kohli και συν. διαπίστωσαν ότι το 
23,6% από 199 ασθενείς με καρδιακή ανεπάρκεια 
πληρούσαν ένα ή περισσότερα από τα συνήθως 
χρησιμοποιούμενα κριτήρια για τη διάγνωση του 
ΜΣΜΑΚ (Chin, Jenni και κατά Stollberger κριτήρια). 
Επιπρόσθετα, το 8,3% από τα 60 υγιή άτομα που 
χρησιμοποιήθηκαν για σύγκριση επίσης πληρούσαν 
κάποια κριτήρια για τη διάγνωση του ΜΣΜΑΚ.23 Σε 
άλλη μελέτη, από 154 περιπτώσεις πιθανού ΜΣΜΑΚ 
με βάση τα ευρέως χρησιμοποιούμενα διαγνωστικά 
κριτήρια, μόνο σε 105 ασθενείς από αυτούς επιβε-
βαιώθηκε η διάγνωση, αφού εξετάσθηκαν από ειδι-
κό υπερηχοκαρδιογραφιστή.24 Ειδικά σε αθλητές, η 
"υπερδιάγνωση" είναι πιο συχνή καθώς η υπερτρο-
φία της ΑΡ κοιλίας που συναντάται, συγχέεται ενίο-
τε λανθασμένα με την εικόνα του ΜΣΜΑΚ19.  

Οι νεώτερες υπερηχογραφικές τεχνικές, όπως η 
3D (Εικόνα 2), η "contrast" και η "speckle tracking" 
υπερηχοκαρδιογραφία, συμβάλλουν σημαντικά στη 
σωστή διάγνωση του ΜΣΜΑΚ, κυρίως βελτιώνοντας 
την απεικονιστική αρτιότητα της μεθόδου. Ειδικό-
τερα, η έγχυση ηχωσκιερού παράγοντα (contrast) 
αφενός μεν επιτρέπει την αποκάλυψη δοκιδώσεων 
στην κορυφή της ΑΚ, που μπορεί να μην είναι εμ-
φανείς σε φτωχά υπερηχοκαρδιογραφικά παράθυ-
ρα,25 αφετέρου δε συμβάλλει στη σωστή εκτίμηση 
του μεγέθους των δοκιδώσεων και των εντομών 
(Εικόνα 3). Τέλος, με τη speckle tracking υπερηχο-
καρδιογραφία εκτιμάται το strain των υποκείμενων 
τοιχωμάτων και η στροφική ικανότητα της κορυφής 
της ΑΚ, ποσοτικοποιώντας τη μειωμένη συστολική 
πάχυνση και τη στροφική ικανότητα σε ΜΣΜΑΚ, 
ενώ παράλληλα βοηθά στη διαφορική διάγνωση αυ-

τού από καταστάσεις που απλά εμφανίζουν αυξημέ-
νη δοκίδωση των τοιχωμάτων της ΑΚ (πχ αθλητική 
καρδιά) (Εικόνα 4).

ΜΑΓΝΗΤΙΚΗ ΤΟΜΟΓΡΑΦΙΑ ΚΑΡΔΙΑΣ
Λόγω της δυσκολίας μέχρι σήμερα, να περιγράψου-
με τα βέλτιστα υπερηχογραφικά κριτήρια για τη δι-
άγνωση του ΜΣΜΑΚ και της ανησυχίας για πιθανή 
«υπερδιάγνωση» της νόσου, χρησιμοποιούνται κι 
άλλα απεικονιστικά μέσα προκειμένου να επιβε-
βαιωθεί ή όχι η διάγνωση κατά περίπτωση. Μεγάλο 
ενδιαφέρον παρουσιάζει η χρήση της Μαγνητικής 
Τομογραφίας (ΜΤ) με τη χρήση σκιαγραφικού πα-
ράγοντα, η οποία μπορεί να προσδιορίσει με με-
γάλη ακρίβεια την ανατομία των δοκιδώσεων, το 
πηλίκο μη συμπαγούς/συμπαγούς μυοκαρδίου και 
να εκτιμήσει την ίνωση του ίδιου του μυοκαρδίου.26 
Τα κριτήρια που  χρησιμοποιούνται σήμερα ευρέως 
για τη διάγνωση του ΜΣΜΑΚ με MT είναι αυτά που 
έχουν περιγραφεί από τους Petersen και συν,27 οι 
οποίοι έδειξαν ότι όταν το πηλίκο μη συμπαγούς/συ-
μπαγούς μυοκαρδίου είναι >2,3 στη διαστολή, είναι 
παθογνωμονικό για τη διάγνωση του ΜΣΜΑΚ, με 
ευαισθησία 86% και ειδικότητα 99% (Εικόνα 5). Επί-
σης, διαπίστωσαν ότι οι περιοχές του μη συμπαγούς 
μυοκαρδίου εμφανίζονται κυρίως στα κορυφαία και 
πλάγια τμήματα. Τέλος, οι Jacquier και συν. πρόσθε-
σαν άλλο ένα κριτήριο από τη ΜΤ, σύμφωνα με το 
όποιο όταν η μάζα της ΑΚ που παρουσιάζει δοκιδώ-
σεις ξεπερνά το 20% της συνολικής μάζας της ΑΚ 
τίθεται η διάγνωση του ΜΣΜΑΚ, με ευαισθησία και 
ειδικότητα 93,7%.28
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Εικόνα 3. Κορυφαία τομή 4 κοιλοτήτων με έγχυση ηχωσκιερού 
παράγοντα (contrast), που αποκαλύπτεται η περιοχή του ΜΣΜΑΚ στην 
κορυφή και στο μέσο και κορυφαίο πλάγιο τοίχωμα, πάνω από την 
έκφυση των θηλοειδών μυών.
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HOLTER ΠΑΡΑΚΟΛΟΥΘΗΣΗΣ ΡΥΘΜΟΥ
Το "holter" παρακολούθησης ρυθμού μπορεί να 
βοηθήσει στην αναγνώριση αρρυθμιών σε ασθε-
νείς με ΜΣΜΑΚ. Σε μία μεγάλη μελέτη ασθενών με 

ΜΣΜΑΚ (n=241) που τοποθετήθηκε "holter" ρυθμού 
24ώρου, 33% παρουσίασαν μη εμμένουσα κοιλια-
κή ταχυκαρδία, 11% κολπική μαρμαρυγή, 5% εμ-
μένουσα ταχυκαρδία και 5% υψηλού βαθμού κολ-
ποκοιλιακό αποκλεισμό.21 Ειδικά οι αθλητές ή γενι-
κότερα άτομα που υποβάλλονται σε έντονη άσκηση 
και υπάρχει η διάγνωση ή υποψία ΜΣΜΑΚ θα πρέ-
πει να υποβάλλονται σε κάποια δοκιμασία έντονης 
άσκησης προκειμένου να αποκλειστεί η ύπαρξη κά-
ποιας αρρυθμίας απειλητικής για τη ζωή.29

Αντιμετώπιση

Δεν υπάρχουν οδηγίες για τη θεραπεία και την αντι-
μετώπιση γενικότερα του ΜΣΜΑΚ. Οι ασθενείς οι 
οποίοι είναι ασυμπτωματικοί κι έχουν φυσιολογική 
συστολική λειτουργία της ΑΚ θα πρέπει να εξετάζο-
νται κάθε 2-3 χρόνια και η πρόγνωση τους είναι συ-
νήθως καλή.30 Οι κλινικές επισκέψεις θα πρέπει να 
περιλαμβάνουν ιστορικό, κλινική εξέταση, υπερηχο-
καρδιογράφημα, όπως και ‘holter’ ρυθμού 24ώρου 
για την πιθανή εμφάνιση αρρυθμιών. Οι ασθενείς 
οι οποίοι είναι ασυμπτωματικοί αλλά παρουσιάζουν 
επηρεασμένη συστολική και/ή διαστολική λειτουρ-
γία θα πρέπει να ακολουθούν τις οδηγίες για τη 
θεραπεία της καρδιακής ανεπάρκειας. Οι συμπτω-
ματικοί ασθενείς θα πρέπει να αντιμετωπίζονται με 
βάση την κλινική τους εικόνα, ακολουθώντας τις 
αντίστοιχες οδηγίες. Νευρολογική εκτίμηση μετά 
τη διάγνωση του ΜΣΜΑΚ θα πρέπει να γίνεται. Φαί-
νεται, ότι ο βασικός κίνδυνος για θρομβοεμβολικά 
επεισόδια σε αυτούς τους ασθενείς οφείλεται στη 
σοβαρότητα της υποκείμενης συστολικής δυσλει-
τουργίας, την παρουσία κολπικής μαρμαρυγής και 
τυχόντων προηγούμενων θρομβοεμβολικών επει-
σοδίων, παρά στην ίδια την οντότητα του ΜΣΜΑΚ. 
Το ποσοστό των θρομβοεμβολικών επεισοδίων σε 
άτομα με ΜΣΜΑΚ δε φαίνεται να διαφέρει από αυτό 
των ασθενών με καρδιακή ανεπάρκεια στα πλαίσια 
κάποιας άλλης μυοκαρδιοπάθειας.30 Οπότε, η χορή-
γηση αντιπηκτικής αγωγής σε αυτούς τους ασθενείς 
κρίνεται κατά περίπτωση, συνεκτιμώντας τα οφέλη 
και τους κινδύνους από τη λήψη της.

Εμπεριστατωμένος κλινικός έλεγχος είναι απα-
ραίτητος και για όλους τους συγγενείς πρώτου βαθ-
μού των ασθενών με ΜΣΜΑΚ.31 Ο έλεγχος εκτός 
από όλα όσα προαναφέρθηκαν για τους ίδιους τους 
ασθενείς θα πρέπει να περιλαμβάνει και το γενετικό 
ιστορικό τουλάχιστον μέχρι 3 γενιές πίσω. Ο ρόλος 
του γονιδιακού ελέγχου σε επίπεδο ρουτίνας πα-
ραμένει αδιευκρίνιστος και επιπλέον παρουσιάζει 
αυξημένο κόστος εκτός από την περίπτωση που μία 
συγκεκριμένη μετάλλαξη έχει ήδη ταυτοποιηθεί σε 
κάποιο συγγενή. Ο έλεγχος της οικογένειας ξεκινά 

ΜυΟΚαρδιΟΠαθειεΣ

Εικόνα 4. (Α) Καμπύλες επιμήκους strain από την κορυφαία τομή 4 κοιλοτήτων σε 
ασθενή με ΜΣΜΑΚ. Το συνολικό επίμηκες strain είναι ελαττωμένο (-17,2%) και οι τιμές 
του περιοχικού επιμήκους strain στην κορυφή και στο μέσο – κορυφαίο πλάγιο τοίχωμα 
είναι επίσης μειωμένες. (Β) Καμπύλες στροφικής λειτουργίας (twist, untwist, torsion) 
στον ίδιο ασθενή. Φαίνεται ότι ενώ η στροφική λειτουργία της βάσης είναι διατηρημένη 
(-6,2°, μωβ γραμμή), αυτή της κορυφής είναι σοβαρά επηρεασμένη (-3,6°, πράσινη 
γραμμή – ΦΤ~15°) και το ολικό torsion είναι ελαττωμένο (<5°, λευκή γραμμή – 
ΦΤ~20°). (ΦΤ: Φυσιολογικές Τιμές).

Εικόνα 5 Μαγνητική τομογραφία καρδιάς σε ασθενή με ΜΣΜΑΚ. Ο 
λόγος μη συμπαγούς/συμπαγούς μυοκαρδίου (Β/Α) είναι > 2,3.
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από την παιδική ηλικία, θα πρέπει να επαναλαμβά-
νεται κάθε 2-3 χρόνια, εκτός πάλι από την περίπτω-
ση που έχει ήδη βρεθεί συγκεκριμένη γονιδιακή 
μετάλλαξη στο άτομο, οπότε θα πρέπει να ελέγχεται 
κάθε 1-3 χρόνια.31

Είναι τελικά μια ξεχωριστή 
μυοκαρδιοπάθεια το μη 
συμπαγές μυοκάρδιο;

Η μορφολογική εμφάνιση του ΜΣΜΑΚ είναι χαρα-
κτηριστική για τους ασθενείς  αυτούς και συνιστά 
μία ξεχωριστή μυοκαρδιοπάθεια. Οι γενετικές ανα-
λύσεις όμως δεν υποδεικνύουν μία συγκεκριμένη 
συσχέτιση γονότυπου-φαινότυπου αλλά σημαντική 
γενετική ετερογένεια. Πράγματι οι ίδιες μεταλλάξεις 
μπορεί να προκαλέσουν διαφορετικούς φαινοτύ-
πους μυοκαρδιοπάθειας και το ΜΣΜΑΚ μπορεί να 
διαπιστωθεί στα πλαίσια μεταβολικών ή γενετικών 
νοσημάτων (σύνδρομο Noonan ή σύνδρομο Barth) 
κι ακόμη να συνδέεται  με διάφορες συγγενείς πα-
θήσεις της καρδιάς (ανωμαλία Ebstein, ατρησία της 
πνευμονικής αρτηρίας, στένωση αορτής, μεσοκοιλι-
ακή επικοινωνία). Είναι γεγονός ότι μία παθογενετι-
κή μετάλλαξη στο ίδιο γονίδιο μπορεί να οδηγήσει 
σε διαφορετική αναδιαμόρφωση των δοκιδώσεων 
στο μυοκάρδιο ή γενικότερα παθολογική ανάπτυξη 
του μυοκαρδίου κατά την εμβρυογένεση, προκαλώ-
ντας τελικά μυοκαρδιοπάθειες με ποικίλους φαινό-
τυπους. Επομένως, τουλάχιστον για κάποιες μεταλ-
λάξεις, η υπερτροφική, η διατατική, ή η περιοριστική 
μυοκαρδιοπάθεια και το ΜΣΜΑΚ δεν αποτελούν εμ-
φανώς ξεχωριστές κλινικές και παθοφυσιολογικές 
οντότητες. Είναι χαρακτηριστικό ότι μέσα στην ίδια 
οικογένεια που ανιχνεύεται η ίδια μετάλλαξη, αυτή 
εκφράζεται με διαφορετικούς φαινοτύπους ανάμε-
σα στους συγγενείς. Ίσως πάλι να υπάρχουν άγνω-
στοι ακόμη, πιθανώς περιβαλλοντικοί παράγοντες, 
που τροποποιούν την τελική κλινική και παθοφυσι-
ολογική εμφάνιση του ΜΣΜΑΚ.32 Η υπόθεση αυτή 
υποστηρίζεται από την περιγραφή επτά διαφορετι-
κών φαινοτύπων του ΜΣΜΑΚ με διαφορετική πρό-
γνωση.33   

Συμπεράσματα και συστάσεις

Οι γνώσεις και η κατανόηση σχετικά με την αιτιολο-
γία, την εμβρυογένεση του μυοκαρδίου, το γενετι-
κό υπόβαθρο, τη διάγνωση και την πρόγνωση του 
ΜΣΜΑΚ βελτιώνονται διαρκώς. To ΜΣΜΑΚ με ελά-
χιστη σύνδεση μεταξύ γονότυπου και φαινότυπου 
μοιάζει να είναι μία ξεχωριστή μυοκαρδιοπάθεια με 

γενετική ετερογένεια. Το ερώτημα εάν το ΜΣΜΑΚ 
όταν εμφανίζεται μεμονωμένα ή σε συνδυασμό 
με άλλες παθήσεις (όπως συγγενή νοσήματα της 
καρδιάς ή γενετικά σύνδρομα) χαρακτηρίζεται από 
παρόμοιο ή τελείως διαφορετικό μοριακό/γενετικό 
μηχανισμό, δεν έχει ακόμα διευκρινιστεί πλήρως. 
Επίσης, αντικείμενο μελέτης στο παρόν και το μέλ-
λον αποτελεί το εάν τελικά, διαφορετικοί μηχανισμοί 
(επιγενετική), όπως περιβαλλοντικοί παράγοντες και 
άγνωστοι ακόμη τροποποιητικοί και παθοφυσιολο-
γικοί μηχανισμοί, ευθύνονται για τις διαφορετικές 
οντότητες που εμφανίζονται στα πλαίσια της νόσου, 
παρά τη χαρακτηριστική μορφολογική απεικόνιση 
αυτών. 

Ειδικότερα για τους νέους αθλητές, μέχρι να 
είναι διαθέσιμες περισσότερες κλινικές πληροφο-
ρίες, γενικά η συμμετοχή σε αθλήματα ακόμη και 
πρωταθλητισμός μπορεί να επιτρέπεται σε ασυ-
μπτωματικούς ασθενείς με ΜΣΜΑΚ και φυσιολογι-
κή συστολική λειτουργία, χωρίς σημαντικές κοιλι-
ακές ταχυαρρυθμίες (μετά την τοποθέτηση holter 
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Πίνακας 1: Κριτήρια για τη διάγνωση του μη συμπαγούς μυοκαρδίου της αριστερής κοιλίας 

ΥΠΕρηχοκαρδίογραφία

Chin και συν.13

•   Το πηλίκο Χ/Υ που υπολογίζεται από το βάθος της διείσδυσης των ενδοκιδωδών 
εντομών (Χ) σε σχέση με την πάχυνση του οπίσθιου τοιχώματος (Υ) είναι ≤ 0,5. 

•   Ο υπολογισμός γίνεται στην τομή κατά τον βραχύ άξονα παραστερνικά, στο τέλος της 
διαστολής.

Jenni και συν.15

•   Το πηλίκο του πάχους του στρώματος του μη συμπαγούς μυοκαρδίου προς το πάχος του 
στρώματος του συμπαγούς μυοκαρδίου είναι > 2. 

•   Ο υπολογισμός γίνεται στην τομή κατά τον βραχύ άξονα παραστερνικά, στο τέλος της 
συστολής.

•   Αποκλεισμός συνύπαρξης άλλων παθήσεων της καρδιάς. 

•   Οι περιοχές του μη συμπαγούς μυοκαρδίου να εντοπίζονται στο μέσο-πλάγιο, στο μέσο-
κατώτερο ή στα κορυφαία τοιχώματα της ΑΚ.

Stollberger και συν.4

•   Η ύπαρξη τουλάχιστον 3 δοκιδώσεων με βαθιές εντομές με ροή αίματος από την ΑΚ από 
το colour doppler.

•   Να εντοπίζονται κυρίως στα κορυφαία τμήματα. 

•   Να έχουν την ίδια ηχογένεια με αυτή του μυοκαρδίου, κινούμενες συγχρόνως με τη 
συστολή της ΑΚ.

•   Ο υπολογισμός γίνεται στην τομή των τεσσάρων κοιλοτήτων.

Μαγνητίκη τοΜογραφία

Petersen και συν.27

•   Το πηλίκο του πάχους του στρώματος του μη συμπαγούς μυοκαρδίου προς το πάχος του 
στρώματος του συμπαγούς μυοκαρδίου είναι > 2,3. 

•   Ο υπολογισμός γίνεται στο τέλος της διαστολής.

•   Οι περιοχές του μη συμπαγούς μυοκαρδίου εμφανίζονται κυρίως στα κορυφαία και 
πλάγια τμήματα.

Jacquier και συν.28 

•   Η μάζα της ΑΚ που παρουσιάζει δοκιδώσεις ξεπερνά το 20% της συνολικής μάζας της 
ΑΚ.

•   Ο υπολογισμός γίνεται στο τέλος της διαστολής.
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ρυθμού και τη διενέργεια δοκιμασίας κοπώσεως) κι 
οπωσδήποτε χωρίς προηγούμενο ιστορικό ανεξήγη-
της συγκοπής.19 

Τέλος, οι κλινικοί Καρδιολόγοι και ιδιαίτερα οι 
ασχολούμενοι με την  Υπερηχοκαρδιογραφία, θα 
πρέπει να είναι προσεκτικοί στη διάγνωση της νό-
σου. Μία ολοκληρωμένη διαγνωστική προσέγγιση η 
οποία θα περιλαμβάνει  πολύπλευρη απεικόνιση της 
καρδιάς, συστηματικό έλεγχο των πρώτου βαθμού 
συγγενών και εμπεριστατωμένη κλινική και γενετική 
εκτίμηση από ομάδα ιατρών-γενετιστών είναι απα-
ραίτητη για να θέσει με ασφάλεια τη διάγνωση του 
ΜΣΜΑΚ, όπως και να διαπιστώσει αν η νόσος απο-
τελεί μεμονωμένη οντότητα ή φαινοτυπική παραλλα-
γή άλλης μυοκαρδιοπάθειας, αποτέλεσμα κάποιας 
γενετικής ανωμαλίας.
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Non-Compaction Cardiomyopathy; A different phenotype with 
genetic heterogeneity?  Recent evidence and diagnostic criteria

Peggy M. Kostakou, Nikos T. Kouris, Elsi S. Tryfou, Dimitris S. Damaskos, Christoforos D. Olympios
Cardiology Department, General Hospital of Elefsina “Thriassio”

Abstract
Isolated left ventricular non-compaction (LVNC) is a myocardial morphological abnormali-
ty characterized by numerous, excessively prominent ventricular trabeculations and deep 
inter-trabecular recesses communicating with the ventricular cavity. Familial and sporadic 
forms of LVNC are known to exist and there is significant genetic heterogeneity among the 
inherited forms. It seems that the variety of phenotypes is associated with several factors 
(epigenetics) such as environmental, reformative genes or entire genes locus. Recent im-
provements in cardiovascular imaging have led to an increase in the diagnosis of LVNC im-
posing the necessity for evidence-based imaging diagnostic criteria with echocardiography 
or cardiac magnetic resonance. In asymptomatic patients with no other findings of concern 
there is no need for restriction from sports. Symptomatic patients should be barred from 
sports participation and followed closely for risk of heart failure, sudden cardiac death and 
thromboembolism.

keywords: Non compaction cardiomyopathy, familial form, genes, echocardiography, 
diagnostic criteria
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