Bir Ani Oliim Nedeni Olarak
Aritmojenik Kardiyomiyopati

Aritmojenik Kardiyomiyopati (ACM), miyo-
kardin kaybi1 ve bu kaybin yerini alan fibroz ya
da fibro-adipoz doku infiltrasyonu ile karakte-
rize bir hastaliktir(1). Tarihsel siire¢ igerisinde
ACM’nin tanimi ve siniflandirilmas farklilik gos-
termistir. Ik kez 1982 yilinda Frank Marcus ve
Guy Fontain tarafindan 24 hastada mevcut bul-
gularin detayl olarak tanimlanmasi ile sag vent-
rikiil duvarlarinin ileri derecede inceldigi ve sag
ventrikiil boslugunun dilate oldugu gelisimsel bir
anomali olarak kabul edilmis ve Aritmojenik Sag
Ventrikiil Displazisi olarak adlandirilmistir(2).
1994 yilinda ise Diinya Saglik Orgiitii tarafindan
“non-iskemik kardiyomiyopatiler” arasinda sinif-
landirilmistir(1). “Aritmojenik Sag Ventrikiiler
Kardiyomiyopati” tanimi ise hastaligin 6n planda
sag ventrikiili tutulumu yaptig1 varsayimi tizeri-
ne kullanilmistir. Zaman i¢inde hastaligin her iki
ventrikiilii de tutabilecegi hatta izole sol ventri-
kil tutulumu gosteren olgularin da bulundugu
gosterilmistir. Giiniimiizde hastaligin heterojen
fenotipik oOzelliklerini ifade eden “Aritmojenik
Kardiyomiyopati” terimi daha sik kullanilmaya
baslanmistir(3).

ACM 35 yas alt1 ani kardiyak 6limlerin en
onemli nedenleri arasinda yer almaktadir(3).
Geng eriskin ve adolesanlarda, ozellikle atletler-
de goriilen ani oliimlerin %20’sinden sorumlu
oldugu bildirilmektedir(4). Diizenli spor yapan
ACM olgularinin, spor yapmayanlara oranla 5,4
kat daha fazla ani 6lim riski tasgidigi da bilin-
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mektedir(5). ACM’nin goriilme siklig1 toplum-
lara gore belirgin farklilasma gostermektedir.
Ozellikle Akdeniz iilkelerinde hastaligin olduk-
¢a sik goriildiigi ve gorilme sikliginin 1:1000-
5000 arasinda degistigi bildirilmektedir. Ancak
asemptomatik klinik seyir gosterebilmesi nedeni
ile gercek sikliginin ¢ok daha yiiksek olabilecegi
diistiniilmektedir. Hastaligin temel fenotip 6zel-
likleri olan ventrikiil duvarinda incelme, ilerleyi-
ci miyosit kayb, fibroadipéz doku infiltrasyonu
siklikla adolesan ve geng eriskinlerde ortaya ¢ik-
maktadir. Infant ve ¢ocuklarda, heniiz fenotipik
ozellikler gelismeden de aritmojenik duyarliligin
arttigini gosteren ¢aligmalar da mevcuttur(6).
Hastaligin klasik formunda sag ventrikiil epi-
kardiyal ylizeyde band seklinde ortaya ¢ikan bu
degisiklikler, sag ve sol ventrikiiliin birlikte tutu-
lumu yada sol ventrikiiliin izole tutulumu ile de
karsimiza cikabilmektedir(7).

Otozomal dominant olarak kalitilan ancak
siklikla inkomplet penetrans gosteren ACM ol-
gularinin %60’ 1ndan fazlasinda mutasyonlar,
plakoglobin, desmoplakin, plakophilin2, des-
moglein2 ve desmocollin 2 gibi desmosomal pro-
teinleri kodlayan genlerde gosterilmistir. Bunun-
la birlikte TMEM43 , Titin, Lamin , Ankyrin gibi
non-desmosomal proteinleri kodlayan genler de
ACM morfolojisinden sorumlu olabilmektedir.
%25’in {izerinde olguda bilesik ve digenik mu-
tasyonlar da bildirilmistir. Desmozomal genler
tizerinde simdiye kadar 1400 den fazla mutasyon
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pilan degerlendirmelerde, her biri ailesel ve top-
lumsal trajedilere, bityiik ekonomik ve sosyal ka-
yiplara neden olabilen bu hastaliklar, erken tani
ve izlem sans1 bulabilmektedir.
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