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91.Bir Ani Ölüm Nedeni Olarak 
Aritmojenik Kardiyomiyopati

Aritmojenik Kardiyomiyopati (ACM), miyo-
kardın kaybı ve bu kaybın yerini alan fibröz ya 
da fibro-adipoz doku infiltrasyonu ile karakte-
rize bir hastalıktır(1). Tarihsel süreç içerisinde 
ACM’nin tanımı ve sınıflandırılması farklılık gös-
termiştir. İlk kez 1982 yılında Frank Marcus ve 
Guy Fontain tarafından 24 hastada mevcut bul-
guların detaylı olarak tanımlanması ile sağ vent-
rikül duvarlarının ileri derecede inceldiği ve sağ 
ventrikül boşluğunun dilate olduğu gelişimsel bir 
anomali olarak kabul edilmiş ve Aritmojenik Sağ 
Ventrikül Displazisi olarak adlandırılmıştır(2). 
1994 yılında ise Dünya Sağlık Örgütü tarafından 
“non-iskemik kardiyomiyopatiler” arasında sınıf-
landırılmıştır(1). “Aritmojenik Sağ Ventriküler 
Kardiyomiyopati” tanımı ise hastalığın ön planda 
sağ ventrikülü tutulumu yaptığı varsayımı üzeri-
ne kullanılmıştır. Zaman içinde hastalığın her iki 
ventrikülü de tutabileceği hatta izole sol ventri-
kül tutulumu gösteren olguların da bulunduğu 
gösterilmiştir. Günümüzde hastalığın heterojen 
fenotipik özelliklerini ifade eden “Aritmojenik 
Kardiyomiyopati” terimi daha sık kullanılmaya 
başlanmıştır(3).

 ACM 35 yaş altı ani kardiyak ölümlerin en 
önemli nedenleri arasında yer almaktadır(3). 
Genç erişkin ve adolesanlarda, özellikle atletler-
de görülen ani ölümlerin %20’sinden sorumlu 
olduğu bildirilmektedir(4). Düzenli spor yapan 
ACM olgularının, spor yapmayanlara oranla 5,4 
kat daha fazla ani ölüm riski taşıdığı da bilin-

mektedir(5). ACM’nin görülme sıklığı toplum-
lara göre belirgin farklılaşma göstermektedir. 
Özellikle Akdeniz ülkelerinde hastalığın olduk-
ça sık görüldüğü ve görülme sıklığının 1:1000-
5000 arasında değiştiği bildirilmektedir. Ancak 
asemptomatik klinik seyir gösterebilmesi nedeni 
ile gerçek sıklığının çok daha yüksek olabileceği 
düşünülmektedir. Hastalığın temel fenotip özel-
likleri olan ventrikül duvarında incelme, ilerleyi-
ci miyosit kaybı, fibroadipöz doku infiltrasyonu 
sıklıkla adolesan ve genç erişkinlerde ortaya çık-
maktadır. İnfant ve çocuklarda, henüz fenotipik 
özellikler gelişmeden de aritmojenik duyarlılığın 
arttığını gösteren çalışmalar da mevcuttur(6). 
Hastalığın klasik formunda sağ ventrikül epi-
kardiyal yüzeyde band şeklinde ortaya çıkan bu 
değişiklikler, sağ ve sol ventrikülün birlikte tutu-
lumu yada sol ventrikülün izole tutulumu ile de 
karşımıza çıkabilmektedir(7).

Otozomal dominant olarak kalıtılan ancak 
sıklıkla inkomplet penetrans gösteren ACM ol-
gularının %60’ından fazlasında mutasyonlar, 
plakoglobin, desmoplakin, plakophilin2, des-
moglein2 ve desmocollin 2 gibi desmosomal pro-
teinleri kodlayan genlerde gösterilmiştir. Bunun-
la birlikte TMEM43 , Titin, Lamin , Ankyrin gibi 
non-desmosomal proteinleri kodlayan genler de 
ACM morfolojisinden sorumlu olabilmektedir. 
%25’in üzerinde olguda bileşik ve digenik mu-
tasyonlar da bildirilmiştir. Desmozomal genler 
üzerinde şimdiye kadar 1400 den fazla mutasyon 
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pılan değerlendirmelerde, her biri ailesel ve top-
lumsal trajedilere, büyük ekonomik ve sosyal ka-
yıplara neden olabilen bu hastalıklar, erken tanı 
ve izlem şansı bulabilmektedir.
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