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Η πρωτεΐνη Λαμίνη A/C ανήκει 
στην οικογένεια των ενδιάμε-
σων ινιδίων, η δομή των οποί-

ων επιτρέπει τον πολυμερισμό τους και 
τη δημιουργία διδιάστατων πλεγμάτων. 
Στον κυτταρικό πυρήνα, η Λαμίνη A/C εί-
ναι η κύρια πρωτεΐνη του πλέγματος το 
οποίο βρίσκεται μεταξύ της πυρηνικής 
μεμβράνης και της χρωματίνης. Με τον 
τρόπο αυτό διατηρεί σταθερό το μέγε-
θος και το σχήμα του πυρήνα. Εκτός από 
το μηχανικό της ρόλο, η Λαμίνη A/C φαί-
νεται να έχει σημαντικό ρόλο στη φυσιο-
λογική μεταγραφή του πυρηνικού DNA, 
στην αγκύρωση άλλων απαραιτήτων πρω-
τεϊνών του κυτταρικού πυρήνα, στην το-
ποθέτηση και τη λειτουργία των πόρων 
του πυρήνα και στην οργάνωση της ετε-
ροχρωματίνης.1-3 Η ώριμη πρωτεΐνη εί-
ναι ένα διμερές μόριο που αποτελείται 
από 2 α-έλικες οι οποίες φέρουν μια αμι-
νοτελική κεφαλή, ένα σώμα και μια καρ-
βοξυτελική ουρά. Μετά από εναλλακτική 
μεταγραφή του γονιδίου, διαφορές στον 
αριθμό των αμινοξέων της ουράς δίνουν 
τις δύο ισομορφές της Λαμίνης, την A και 
την C (664 και 572 αμινοξέα αντίστοιχα). 

Το υπεύθυνο για την έκφραση της πρωτε-
ΐνης γονίδιο βρίσκεται στο χρωμόσωμα 1 
(locus 1q-21.2-21.3) και αποτελείται από 
12 εξόνια4,5 (Σχήμα 1).

Μεταλλάξεις του γονιδίου της Λαμί-
νης A/C έχουν ενοχοποιηθεί για την εμ-
φάνιση πολλών αλληλόμορφων νόσων 
όπως οι μυϊκές δυστροφίες (δυστροφία 
Emery-Dreifuss και ζωνιαία δυστροφία),6 

αξονικές νευροπάθειες (Charcot-Marie-
Tooth τύπου 2), σύνδρομα λιποδυστροφί-
ας, σύνδρομα προγηρίας αλλά και διατα-
τικής καρδιομυοπάθειας (ΚΜΠ),5,7-10 είτε 
μεμονωμένης είτε -συνήθως- συνοδευόμε-
νης από διαταραχές του ερεθισματαγω-
γού συστήματος. Φαινοτυπική επικάλυψη 
υπάρχει στην περίπτωση των μυοπαθει-
ών και της καρδιοπάθειας καθώς η προ-
σβολή της καρδιάς μπορεί να αποτελεί 
μέρος του νευρολογικού συνδρόμου.6,11 
Κατά αναλογία, διάφοροι βαθμοί προ-
σβολής των σκελετικών μυών (κυμαινό-
μενης από απλή αύξηση των μυϊκών ενζύ-
μων έως αδυναμία εντοπισμένων μυϊκών 
ομάδων)12-14 έχουν περιγραφεί σε περι-
πτώσεις μεμονωμένης καρδιομυοπάθειας 
από μετάλλαξη του γονιδίου της Λαμίνης 
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Η Λαμίνη A/C είναι βασικό συστατικό του πρωτεϊνικού πλέγματος το οποίο επενδύει εσωτερικά την 
πυρηνική μεμβράνη. Οι Λαμινοπάθειες είναι ομάδα νόσων με ετερογενή κλινική εικόνα, με ορισμένες 
μεταλλάξεις του γονιδίου της Λαμίνης να αποτελούν γνωστά αίτια Διατατικής Καρδιομυοπάθειας (ΚΜΠ). 
Στην περίπτωσή μας μια νέα τέτοια μετάλλαξη παρουσιάσθηκε με κοιλιακή ταχυκαρδία και ήπια συστολική 
δυσλειτουργία της αριστερής κοιλίας σε ένα φαινομενικά υγιή, μέσης ηλικίας ενήλικα.
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A/C. Σπανιότερα σύνθετα σύνδρομα αλληλοεπικά-
λυψης έχουν περιγραφεί μεταξύ των αλληλόμορφων 
νόσων.6,15 Οι μηχανισμοί της προσβολής σε παθολο-
γοανατομικό επίπεδο δεν είναι σαφείς. Ο πιο πιθα-
νός μηχανισμός είναι οι μεταλλάξεις να προκαλούν 
κυτταρικό θάνατο μέσω της απώλειας της δομικής 
ακεραιότητας του πυρήνα (structural hypothesis). 
Άλλος προτεινόμενος μηχανισμός είναι η παθολογι-
κή αλληλεπίδραση της Λαμίνης με παράγοντες με-
ταγραφής κατά την παραγωγή της (gene expression 
hypothesis).1,2,16 Σε μικροσκοπικά παρασκευάσματα 
μυοκαρδίου παρατηρείται διάμεση ίνωση η οποία σε 
ορισμένες μεταλλάξεις είναι εκσεσημασμένη.17 Ινο-
λιπώδης εκφύλιση και ατροφικές αλλοιώσεις έχουν 
παρατηρηθεί στον κολποκοιλιακό κόμβο ασθενών.18 
Στο ηλεκτρονικό μικροσκόπιο παρατηρείται απώ-
λεια της Λαμίνης, εστιακές ρήξεις, φυσαλίδες και 
διαταραχή της κατανομής των πόρων της πυρηνικής 
μεμβράνης.8

Παρουσιάζουμε περιστατικό με κοιλιακή ταχυ-
καρδία, νόσο του ερεθισματαγωγού συστήματος και 
ήπια δυσλειτουργία της αριστερής κοιλίας λόγω με-
τάλλαξης της Λαμίνης A/C, η οποία περιγράφεται 
για πρώτη φορά.

Παρουσίαση Περιστατικού

Άνδρας 42 ετών, με αρνητικό καρδιολογικό ιστορι-
κό, προσήλθε στο Τμήμα Επειγόντων του Νοσοκο-
μείου μας με συμπτώματα κόπωσης και αισθήματος 
παλμών μετά από αθλητική δραστηριότητα. Κατά τη 
φυσική εξέταση διαπιστώθηκε αρρυθμία με φυσιο-
λογική Αρτηριακή Πίεση και φυσιολογικό αριθμό 
αναπνοών ανά λεπτό. Το ΗΚΓ επιφανείας έδειχνε 
φλεβοκομβικό ρυθμό, πρώτου βαθμού κολποκοιλια-
κό αποκλεισμό (PQ διάστημα 218 ms) και αρρυθμία 
με πολύ συχνές κοιλιακές εκτακτοσυστολές και επα-
ναλαμβανόμενα επεισόδια μονόμορφης μη εμμένου-
σας κοιλιακής ταχυκαρδίας συχνότητας περί τις 190 
σφ/min. Ο άξονας του QRS ήταν υπερδεξιός με μορ-
φολογία αποκλεισμού δεξιού σκέλους. Η υπόλοιπη 
εξέταση, ο βιοχημικός έλεγχος και η γενική αίματος 
ήταν φυσιολογικά. Στον ασθενή έγινε ταχεία φόρ-
τιση με αμιοδαρόνη με αποτέλεσμα την υποχώρηση 
των επεισοδίων κοιλιακής ταχυκαρδίας και την ελάτ-
τωση των εκτακτοσυστολών. Ο ασθενής δεν παρου-
σίαζε προηγούμενο καρδιολογικό ιστορικό, ενώ από 
το οικογενειακό αναμνηστικό αναφερόταν θάνατος 
του πατέρα σε ηλικία 80 ετών από ανεύρυσμα κοι-
λιακής αορτής. Για τη μητέρα αναφερόταν αντικα-
τάσταση καρδιακής βαλβίδας σε νεαρή ηλικία, καρ-
διακή ανεπάρκεια και θάνατός της σε ηλικία 40 ετών 
χωρίς να υπάρχουν περαιτέρω πληροφορίες σχετικά 
με την εγχείρηση και τον τρόπο επέλευσης του θανά-
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Σχήμα 1. Η πρωτεΐνη Λαμίνη 
A/C (κορυφή), η δομή του γονι-
δίου (μέσον) και η θέση της με-
τάλλαξης του ασθενούς.
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του. Η μοναδική αδερφή του ασθενούς έπασχε από 
διατατική ΚΜΠ και στην ηλικία των 40 ετών είχε εμ-
φυτευθεί καρδιακός απινιδωτής μετά από καρδιακή 
ανακοπή λόγω εμμένουσας κοιλιακής ταχυκαρδίας 
(Σχήμα 2).

Στον ασθενή μας η διαθωρακική υπερηχογρα-
φική μελέτη ανέδειξε ήπια ελάττωση της λειτουργι-
κότητας και διάταση της αριστερής κοιλίας (κλάσμα 
εξώθησης 50% - τελοδιαστολική διάμετρος 60 mm). 
Στο 24ωρο Holter ρυθμού καταγράφηκαν αραιές 
κολπικές και κοιλιακές εκτακτοσυστολές, ζεύγη κοι-
λιακών εκτακτοσυστολών και 1 επεισόδιο μη εμμέ-
νουσας κοιλιακής ταχυκαρδίας από 4 συμπλέγματα. 
Στη δοκιμασία κόπωσης δεν παρατηρήθηκε διαγνω-
στική πτώση του διαστήματος ST, ενώ οι κοιλιακές 
εκτακτοσυστολές εμφανίζονταν σε όλη τη διάρκεια 
της δοκιμασίας κόπωσης με τη μορφή διδυμίας, τρι-
δυμίας και ενός επεισοδίου μη εμμένουσας κοιλια-
κής ταχυκαρδίας (3 συστολές). Ο στεφανιογραφι-
κός έλεγχος και η κοιλιογραφία έδειξαν φυσιολογι-
κό στεφανιαίο δίκτυο και ήπια ελάττωση της συστο-
λικής λειτουργίας της αριστερής κοιλίας. Κατά την 
ηλεκτροφυσιολογική μελέτη διαπιστώθηκε ήπια πα-
ράταση του AH διαστήματος και παράταση του χρό-
νου ανάνηψης του φλεβοκόμβου (cSNRT 1651 ms) ο 
οποίος παρέμενε παθολογικός ακόμα και μετά τη χο-
ρήγηση ατροπίνης. Δεν προκλήθηκε κοιλιακή ταχυ-
καρδία. Η μαγνητική τομογραφία καρδιάς ήταν αρ-
νητική για άλλα παθολογικά ευρήματα πλην του κλά-
σματος εξώθησης. Με βάση τα ανωτέρω ευρήματα, 

λαμβάνοντας υπ’ όψιν την κλινική εικόνα της αυτό-
ματης κοιλιακής ταχυκαρδίας και το κακόηθες οικο-
γενειακό ιστορικό, εμφυτεύθηκε στον ασθενή διεστι-
ακός απινιδωτής. Παράλληλα, λόγω της ηλικίας, της 
παρουσίας μυοκαρδιοπάθειας και της εμφάνισης δι-
αταραχών του ερεθισματαγωγού συστήματος (πρώ-
του βαθμού κΚ αποκλεισμός και δυσλειτουργία φλε-
βοκόμβου) τέθηκε η υποψία μετάλλαξης στο γονίδιο 
της Λαμίνης A/C και ζητήθηκε γονιδιακός έλεγχος. 
Από δείγματα περιφερικού αίματος απομονώθηκε 
γενομικό DNA με τη χρήση IllustraTM DNA Extrac-
tion Kit BACC3 (GE Healthcare) και ακολούθησε 
ανάλυση με την αλυσιδωτή αντίδραση πολυμεράσης 
(PCR). Για το σχεδιασμό των εκκινητών χρησιμοποι-
ήθηκε η ακολουθία αναφοράς LMNA από την Gen-
Bank (NC_000001.9 GI: 89161185) και το λογισμικό 
Primer Express. Μετά τον πολλαπλασιασμό του γο-
νιδίου με PCR έγινε επεξεργασία με EXONUCLE-
ASE I (Fermentas), άμεση ανάλυση αλληλουχίας με 
ABI PRISM Big Dye Terminator Cycle Sequencing 
Ready Reaction kits και τον αναλυτή ABI3730 DNA 
(Applied Biosystem) και σύγκριση με τη γονιδιακή 
αλληλουχία αναφοράς της LMNA με Varian Report-
er (Applied Biosystem). Μια σημειακή μετάλλαξη 
με αντικατάσταση αδενίνης από γουανίνη στη θέση 
444 του κώδικα του εξωνίου 1 του χρωμοσώματος 1, 
ανακαλύφθηκε και στα δύο μέλη της οικογένειας. Το 
αποτέλεσμα είναι η αντικατάσταση του αμινοξέος 
Λυσίνης από Γλουταμικό Οξύ στη θέση 78 της αλλη-
λουχίας αμινοξέων της λαμίνης A/C. Ο έλεγχος των 
τέκνων ήταν αρνητικός. Η μετάλλαξη αυτή είναι μια 
νέα μετάλλαξη του γονιδίου της Λαμίνης A/C και δεν 
έχει καταγραφεί μέχρι τώρα στη βιβλιογραφία.

Ο ασθενής ένα χρόνο μετά την εμφύτευση του 
απινιδωτή, δεν έχει παρουσιάσει επιδείνωση της συ-
σπαστικότητας της αριστερής κοιλίας και βρίσκεται 
υπό αγωγή με αναστολέα μετατρεπτικού ενζύμου και 
β-αναστολέα. Κατά το διάστημα παρακολούθησης 
δεν έχει εμφανίσει κλινικό ή καταγεγραμμένο από 
τον απινιδωτή επεισόδιο κοιλιακής ταχυκαρδίας.

Συζήτηση

Η προσβολή της καρδιάς (Καρδιολαμινοπάθεια, 
ΚΛ) χαρακτηρίζεται από έναρξη στην τρίτη με τέ-
ταρτη δεκαετία της ζωής και κληρονομείται κατά τον 
αυτοσωματικό επικρατούντα χαρακτήρα. Η συμπτω-
ματολογία της χαρακτηρίζεται από διαταραχές του 
συστήματος παραγωγής και συχνότερα της αγωγής 
του ερεθίσματος καθώς επίσης και από διαταραχές 
της μηχανικής λειτουργίας της καρδιάς. Ο ασθενής 

Σχήμα 2. Γενεαλογικό δένδρο της οικογένειας. Τα τετράγωνα 
αντιπροσωπεύουν άνδρες, οι κύκλοι γυναίκες, τα σκούρα σχή-
ματα τους πάσχοντες, το θετικό πρόσημο την ύπαρξη μετάλλαξης 
Λαμίνης A/C και το αρνητικό την απουσία της στα άλλα μέλη.
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με ΚΛ μπορεί να παρουσιάζει από νεαρή ηλικία: α) 
Ήπιες διαταραχές αγωγής όπως ο πρώτου βαθμού 
κολποκοιλιακός αποκλεισμός, β) Βραδυαρρυθμίες 
λόγω συνδρόμου νοσούντος φλεβόκομβου ή λόγω 
υψηλού βαθμού κΚ αποκλεισμού γ) Υπερκοιλιακές 
ταχυκαρδίες λόγω κολπικού πτερυγισμού ή μαρμα-
ρυγής δ) Κοιλιακή Ταχυκαρδία ή κοιλιακή μαρμαρυ-
γή. Η χαρακτηριστική κλινική εικόνα της καρδιακής 
ανεπάρκειας προστίθεται σε 15 με 20 χρόνια. Στην 
τυπική της μορφή, η νόσος εμφανίζεται με την αρ-
ρυθμική της εικόνα συνήθως πριν την ηλικία των 30 
ετών με ήπιες εκδηλώσεις. Οι ανωμαλίες όμως αυτές 
της παραγωγής και συχνότερα της αγωγής του ερε-
θίσματος18 (είτε ήπιες είτε σύνθετες), αυξάνονται σε 
συχνότητα με την πάροδο της ηλικίας, με αποτέλε-
σμα μετά την ηλικία των 30 ετών να αναφέρονται στο 
92% των ασθενών. Υπολογίζεται ότι 44% των ασθε-
νών μετά τα 30 λαμβάνουν τελικά βηματοδότη λό-
γω βραδυαρρυθμιών.19 Οι ασθενείς όμως αυτοί δεν 
προστατεύονται από τα ταχυαρρυθμικά αίτια αιφνί-
διου θανάτου τα οποία φαίνεται να είναι ιδιαίτερα 
συχνά. Πράγματι, ο αιφνίδιος θάνατος στην ΚΛ εί-
ναι 4 φορές πιο συχνός από το θάνατο από ανεπάρ-
κεια αντλίας και στους μισούς συμβαίνει πριν το στά-
διο της καρδιακής ανεπάρκειας. Η προσβολή ή μη 
των σκελετικών μυών και η εμφύτευση ή μη βηματο-
δότη δεν επηρεάζουν τη συχνότητά του.19 Η χρονική 
δε καθυστέρηση μεταξύ των πρώιμων διαταραχών 
του ρυθμού και της φάσης της ΚΜΠ (Σχήμα 3) συ-
νεισφέρει στην κακοήθεια της ΚΛ καθώς σημαντικό 
ποσοστό ασθενών βρίσκονται εκτεθειμένοι στον κίν-
δυνο αιφνιδίου θανάτου, ενώ εμφανίζουν ήπιες μόνο 
διαταραχές του ΗΚΓ (όπως παράταση του PQ).19-23

Καθώς οι ασθενείς φθάνουν σε μεγαλύτερη ηλι-
κία, στην αρρυθμική τους εικόνα προστίθεται η εικό-
να της διατατικής ΚΜΠ.24 Όταν οι διαταραχές της 
αγωγής του ερεθίσματος είναι ήπιας μορφής και δεν 
διαγνωσθούν κλινικά, η καρδιομυοπάθεια μπορεί να 
είναι η πρώτη εκδήλωση της νόσου. Σε αυτή την πε-
ρίπτωση η κλινική υποψία της ΚΛ εγείρεται λόγω 
των διαταραχών αγωγής και του ιστορικού συγγενών 
με καρδιομυοπάθεια ή αιφνίδιο θάνατο. Όταν η αρ-
χική διάγνωση γίνεται ως καρδιομυοπάθεια, η ΚΛ 
ανευρίσκεται ως ένα από τα συχνότερα γενετικά αί-
τια. Έχει υπολογισθεί ότι στο 0,5-5% των ασθενών 
με καρδιακή ανεπάρκεια ο γενετικός έλεγχος απο-
καλύπτει μεταλλάξεις της Λαμίνης.3,22 Οι αριθμοί 
αυτοί ίσως να γίνουν μεγαλύτεροι όσο μεγαλώνει η 
γνώση μας για τη νόσο και αυξάνεται η κλινική υπο-
ψία. Πράγματι, στην υποομάδα των οικογενών δια-
τατικών καρδιομυοπαθειών οι μεταλλάξεις αυτές εί-

ναι υπεύθυνες έως και στο 33% των περιστατικών.8 
Προβλεπτικοί δε παράγοντες της παρουσίας μετάλ-
λαξης της Λαμίνης στις οικογενείς ΚΜΠ είναι η πα-
ρουσία ανωμαλιών αγωγής, η παρουσία ήπιας μόνο 
καρδιακής ανεπάρκειας στην ηλικία της διάγνωσης 
και η προσβολή των σκελετικών μυών.24 Όταν διαπι-
στώνεται μετάλλαξη Λαμίνης η πρόγνωση της ΚΜΠ 
επιβαρύνεται σημαντικά. Έτσι, σε μια σειρά ασθε-
νών, οι φορείς μεταλλάξεων λαμίνης, στην ηλικία 
των 45 ετών, είχαν εμφανίσει ήδη καρδιαγγειακό θά-
νατο, μεταμόσχευση ή τουλάχιστον ένα μείζον καρ-
διακό συμβάν (νοσηλεία για επιδείνωση καρδιακής 
ανεπάρκειας, μείζονα αρρυθμία ή θρομβοεμβολή) 
σε ποσοστό 69% έναντι 25% των μη φορέων.24 Σε 
ασθενείς που έχουν διαγνωσθεί γενικότερα ως ιδιο-
παθής διατατική ΚΜΠ και υποβάλλονται σε μεταμό-
σχευση καρδιάς ένα 9% φέρει μετάλλαξη Λαμίνης.25 
Παρά το γεγονός οτι οι παραπάνω σειρές προέρχο-
νται από τεταρτογενή κέντρα, φαίνεται ότι η παρου-
σία μετάλλαξης της Λαμίνης προσδίδει στη φυσική 
πορεία της διατατικής ΚΜΠ βαρύτερη πορεία τόσο 
αρρυθμικά όσο και μηχανικά.23,24,26

Θεραπευτικά, η μόνη αξιόπιστη στρατηγική για 
την πρόληψη του αιφνιδίου θανάτου φαίνεται πως 
είναι η εμφύτευση απινιδωτή. Η ένδειξη όμως και ο 
κατάλληλος χρόνος εμφύτευσης για πρωτοπαθή πρό-
ληψη δεν έχουν ακόμα καθορισθεί. Είναι γεγονός 

Σχήμα 3. Καρδιακός φαινότυπος και ηλικoεξαρτώμενη διεισδυ-
τικότητα των μεταλλάξεων Λαμίνης A/C. Αρρυθμίες -όλων των 
τύπων και σοβαρότητας- προηγούνται χαρακτηριστικά της εμφά-
νισης της καρδιακής ανεπάρκειας. (Δεδομένα από 22,23)
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οτι σε νεαρά άτομα με διαταραχές αγωγής, ο βημα-
τοδότης δεν απομακρύνει την πιθανότητα αιφνίδι-
ου καρδιακού θανάτου καθώς οι μισοί αιφνίδιοι θά-
νατοι συμβαίνουν σε ασθενείς με βηματοδότη.19 Αν 
και έχει προταθεί η ηλεκτροφυσιολογική μελέτη πριν 
την εμφύτευση του ή προληπτικά στην ηλικία των 35 
ετών,19,27,28 είναι αμφίβολο -όπως και στην περίπτω-
σή μας-, αν αυτή μπορεί να σταδιοποιήσει ικανοποι-
ητικά τον κίνδυνο αιφνιδίου θανάτου. Η πρώιμη εμ-
φύτευση απινιδωτή ακόμα και σε ασθενείς με μεγα-
λύτερα κλάσματα εξώθησης είναι ίσως μια λογική 
επιλογή με βάση τη γρήγορη επιδείνωση της καρδια-
κής λειτουργίας και την ύπαρξη αρρυθμικού κινδύ-
νου από πολύ νωρίς στην πορεία της νόσου.21 Πράγ-
ματι, σε μελέτη 19 ασθενών με μετάλλαξη του γονιδί-
ου της Λαμίνης (μέσης ηλικίας 42 ετών και με μέσο 
κλάσμα εξώθησης 58%), στους οποίους εμφυτεύθη-
κε προληπτικά απινιδωτής όταν εμφάνισαν διαταρα-
χές αγωγής, το 42% εμφάνισε στους 33 μήνες μέσης 
παρακολούθησης κακοήθη κοιλιακή ταχυκαρδία που 
αντιμετωπίσθηκε επιτυχώς.29 Φαίνεται λοιπόν oτι 
στις περιπτώσεις ΚΛ, όταν έχουν ήδη εμφανισθεί δι-
αταραχές αγωγής, η εμφύτευση από την αρχή απινι-
δωτή και όχι βηματοδότη είναι η θεραπεία εκλογής.

Στη διαστρωμάτωση του κινδύνου αιφνιδίου θα-
νάτου μπορεί να βοηθήσει ο γονιδιακός έλεγχος. Ορι-
σμένες μεταλλάξεις έχουν ενοχοποιηθεί για κακοη-
θέστερη πορεία όπως οι μεταλλάξεις με προσθήκη ή 
αφαίρεση ολιγονουκλεοτιδίων (splice mutations), η 
σημειακή μετάλλαξη Asn195Lys που χαρακτηρίζεται 
από μεγαλύτερο κίνδυνο αιφνιδίου θανάτου και ανά-
γκη για μεταμόσχευση και η Arg225X με βαρύτερη 
νόσο του συστήματος αγωγής.30 Παρ’ όλα αυτά, από 
τις υπάρχουσες συσχετίσεις γονοτύπου-φαινοτύπου 
δεν μπορούν να αντληθούν γενικευμένα συμπεράσμα-
τα ή να δοθούν οδηγίες για το ποια άτομα πρέπει να 
υποβληθούν σε γενετικό έλεγχο. Ωστόσο είναι γεγο-
νός ότι ουσιαστικά ο γονιδιακός έλεγχος θέτει τη δι-
άγνωση λόγω απουσίας παθογνωμονικών ευρημάτων 
της ΚΛ. Η διαγνωστική του απόδοση όμως είναι ικα-
νοποιητική μόνο στις περιπτώσεις οικογενούς διατα-
τικής ΚΜΠ με νόσο του ερεθισματαγωγού συστήμα-
τος και πιθανόν στη γενικότερη ομάδα των οικογενών 
μορφών ΚΜΠ.30 Είναι μη ικανοποιητική στις περι-
πτώσεις μη οικογενούς διατατικής ΚΜΠ ή μη οικογε-
νών διαταραχών του ερεθισματαγωγού συστήματος31 
καθώς επίσης και στις σποραδικές περιπτώσεις διατα-
τικής ΚΜΠ με διαταραχές αγωγής.11

Στην περίπτωσή μας, η καρδιολαμινοπάθεια εμ-
φανίσθηκε σύμφωνα με την τυπική πορεία της νόσου 
με κοιλιακή ταχυκαρδία και ήπια έκπτωση της συ-

στολικής λειτουργίας της αριστερής κοιλίας σε ένα 
φαινομενικά υγιή άνδρα μέσης ηλικίας. Η δυσλει-
τουργία του φλεβοκόμβου και ο ήπιος πρώτου βαθ-
μού κολποκοιλιακός αποκλεισμός -αν και απέκτη-
σαν κλινική βαρύτητα στην πορεία διερεύνησης του 
ασθενούς-, δεν κίνησαν την κλινική υποψία κατά τις 
τακτικές προληπτικές εξετάσεις του ασθενούς προ 
της κοιλιακής ταχυκαρδίας. Η περίπτωσή μας επιβε-
βαίωσε το συμπέρασμα πολλών μελετών οτι ο πρώ-
του βαθμού κολποκοιλιακός αποκλεισμός σε ένα νέο 
άτομο με οικογενειακό ιστορικό διατατικής ΚΜΠ 
μπορεί να είναι κλινικά σημαντικός. Από την άλλη 
πλευρά η οικογενής ΚΜΠ είναι πάντα πιθανή στις 
περιπτώσεις διαταραχών της αγωγής ακόμα και σε 
ήπια επηρεασμένη συστολική λειτουργία της αριστε-
ρής κοιλίας. Η περίπτωσή μας επίσης, είναι μια αμι-
γής καρδιολαμινοπάθεια, χωρίς συμμετοχή των σκε-
λετικών μυών. Όπως είναι φυσικό, λόγω της καινο-
φανούς μετάλλαξης και των περιορισμένων στοιχεί-
ων, δε μπορούν να αντληθούν συμπεράσματα για την 
κλινική πορεία της συγκεκριμένης μετάλλαξης. Γονι-
διακές μελέτες σύμφωνα με τις προηγουμένως ανα-
φερθείσες ενδείξεις θα μπορέσουν να καθορίσουν 
τη χαρακτηριστικά αυτής και των άλλων μεταλλάξε-
ων της Λαμίνης A/C και τη συχνότητά τους στον ελ-
ληνικό πληθυσμό.
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