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zespol Williamsa,

dwujamowa Abstract
prawa komora, We present a case of double-chambered right ventricle diagnosed during preparation for
echokardiografia colonoscopy due to gastrointestinal bleeding in a 16-year-old, mentally disabled boy with
Williams syndrome. The patient was previously diagnosed with ventricular septal defect
and mild pulmonary stenosis. Echocardiography performed under general anesthesia re-
Keywords vealed hypertrophied muscular bundles in the right ventricle with the maximum gradient

of 100 mmHg, causing severe outflow obstruction. This type of defect is extremely rare in
patients with Williams syndrome, with only one case, which was diagnosed during invasive

Williams syndrome,
double-chambered

right ventricle, angiocardiography, described in world literature. A successful total surgical correction was
echocardiography M performed based on echocardiography data.
Wstep lane w réznych okresach zycia pacjenta: w zespole pel-

Do najbardziej charakterystycznych cech zespotu Wil-
liamsa (ZW), ktérego genetyczne podloze stanowi submi-
kroskopowa delecja regionu q11.23 chromosomu 7 pary,
naleza: dysmorfia (,twarz elfa”), upos$ledzenie rozwoju
umystowego oraz wady ukladu krazenia, uwarunkowane
niedoborem elastyny. Typowe dla ZW sg zwezenia duzych
tetnic: nadzastawkowe aorty, pnia ptucnego i jego galezi,
rzadziej tuku aorty oraz ciesni, zastawki ptucnej i aortal-
nej'?. Stwierdzane sa takze nieprawidlowos$ci budowy
i funkcji zastawki mitralnej oraz ubytki mi¢$niowej czgsci
przegrody migedzykomorowej. Inne wrodzone wady serca,
sporadycznie opisywane w ZW, nie wydaja si¢ przyczyno-
wo powigzane z tym zespolem-",

Cechg charakterystyczng jest odmienna ewolucja zwezen
w obrgbie aorty i naczyn plucnych: zmiany aortalne za-
zwyczaj nasilaja sie , plucne nierzadko ulegaja stopniowej
regresji®*?. W nastepstwie rozpoznanie ZW bywa usta-

noobjawowym najcze¢sciej w niemowlectwie, w przypad-
kach o niepelnej prezentacji — znacznie p6zniej@+7.

Wtlasciwe rozpoznanie kardiologiczne w oparciu o ba-
danie echokardiograficzne moze utrudniaé¢ koncentra-
cja diagnosty na anomaliach typowych, szczegdlnie
w przypadku dzieci upo$ledzonych umystowo, niechet-
nie poddajacych sie badaniu. Zazwyczaj mozna ocenié¢
u nich poczatkowe odcinki gléwnych tetnic, gdzie loka-
lizuje sie wiekszo§¢é zmian, znacznie trudniej za$ prze-
prowadzié¢ pelna ocene serca i bardziej obwodowych
odcinkéw naczyn.

Nalezy podkresli¢, ze duza dynamika zmian morfologicz-
nych stwierdzanych w ZW stawia wymog czestego aktu-
alizowania rozpoznania echokardiograficznego. Jako ilu-
stracje tych trudnosci przedstawiamy nietypowy dla ZW,
a przez to p6zno rozpoznany, przypadek dwujamowej
prawej komory (double chambered right ventricle, DCRV).
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Szesnastoletni chlopiec z ZW, potwierdzonym badaniem
genetycznym w okresie niemowlecym, zostal przyjety do
Kliniki Gastroenterologii z powodu niedoboru masy ciata
i krwawieni z dolnego odcinka przewodu pokarmowego.
Ostatecznie ustalono rozpoznanie choroby Crohna i refluk-
sowej choroby zotadkowo-przetykowej (gastroesophageal
reflux disease, GERD). Z wywiadu wynikato, ze w przeszto-
$ci obserwowano ubytek w przegrodzie miedzykomorowej,
ktéry zamknagl sie samoistnie, oraz tagodne zwezenie za-
stawki pnia ptucnego. Z powodu czestych zmian miejsca
zamieszkania zachowala sie jedynie szczatkowa dokumen-

Ryc. 2. Zmodyfikowana wysoka projekcja naczyniowa krétka, zo-
rientowana bardziej strzatkowo niz zazwyczaj. Widoczna
widknisto-migsniowa przepona utworzona przez uprzednio
opisane struktury, dzielgca jame prawej komory na wyso-
kocisnieniowq czgs¢ naptywowq (RVI) i niskocisnieniowq
cze$¢ odplywowq. W tym obrazie widoczne sq elementy
zwiqzane z przedniq Sciang prawej komory (B) oraz po-
przeczny przekrdj przez najwyzej potozong czesé beleczki
przegrodowo-brzeinej (A). RVOT - droga odplywu prawej
komory (czes¢ niskocisnieniowa prawej komory), TV - za-
stawka tréjdzielna, RA — prawy przedsionek, LA — lewy przed-
sionek, Ao — aorta

Ryc. 1. Zmodyfikowana projekcja przymostkowa poprzeczna obra-
zujgea lewq komore (LV) na poziomie migsni brodawkowa-
tych, droge naptywu prawej komory oraz struktury migsniowe
wewngqtrz prawej komory dzielgce jq na wysokocisnieniowg
czes¢ naptywowq (RVI) i niskocisnieniowg czes¢é odptywowq.
Uwidoczniono trzy nieprawidtowe grupy migsni, ktore tqczq
sig ze sobq: A — beleczka przegrodowo-brzezna (przerosnieta
i przemieszczona do przodu i gory), B — przerosniete belki
miesniowe wychodzqce z przedniej sciany prawej komory,
zwigzane z podstawq przedniego migsnia brodawkowatego, C
— dodatkowa, gruba belka migsniowa biegngca od pierscienia
tréjdzielnego — od dolnej czesci podstawy platka przedniego do
beleczki przegrodowo-brzeznej, do ktdrej przyczepia si¢ powy-
zej podstawy miesnia brodawkowatego przysrodkowego (Lan-
ciziusza), IVS — przegroda miedzykomorowa, TV — zastawka
tréjdzielna

tacja medyczna. Pacjent wykazywal typowe cechy morfo-
logiczne ZW oraz glebokie uposledzenie umystowe. W ba-
daniu przedmiotowym stwierdzono glosny (5/6), szorstki
skurczowy szmer nad catym sercem, drzenie oraz wzmozo-
ne tetnienie okolicy przedsercowej. Badanie echokardiogra-
ficzne w czuwaniu wykazato turbulentny, $rédkomorowy
przeplyw w prawej komorze (right ventricle, RV) o predko-
$ci 4,2 m/s. Ze wzgledu na negatywistyczng postawe dziecka
badanie powtérzono w znieczuleniu ogbélnym.

Stwierdzono obecno$¢ nasilonego, witéknisto-mies$nio-

wego zwezenia Srodkomorowego RV, utworzonego przez
trzy nieprawidtowe grupy mie$niowe: 1) przero$nie-

1 Distance= 0.27 cm

Ryec. 3. Wizualizacja kolorowym dopplerem przeplywu przez przepo-
ne dzielgcq RV. Widoczna jedynie 3-4-milimetrowa komuni-
kacja pomiedzy nisko- i wysokocisnieniowq czesciq prawej
komory. Projekcja i oznaczenia jak na ryc. 2
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tg oraz przemieszczong do przodu i do goéry beleczke
przegrodowo-brzezng, 2) przeros$niete belki miesniowe
wychodzgce z przedniej Sciany RV, zwigzane z podstawg
przedniego mie$nia brodawkowatego, 3) dodatkowag, gru-
bg belke miesniowg biegnacg od pierscienia tréjdzielne-
go — od dolnej czeSci podstawy platka przedniego do be-
leczki przegrodowo-brzeznej, do ktérej przyczepiala sie

1V =558mis
PG=124.6 mmHg
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Ryc. 4. Pomiar predkosci przeplywu przez zweZenie oddzielajgce
czes¢ naptywowq i odplywowq prawej komory. Gradient
maksymalny — 124 mum Hg

Ryc. 5. Pomiar dopplerem cigglym predkosci fali zwrotnej przez za-
stawke tréjdzielng. Maksymalny gradient skurczowy prawa
komora-prawy przedsionek wynosi ok. 120 mm Hg — prze-
widywane cisnienie skurczowe w prawej komorze adekwatne
do stopnia zweZenia

powyzej podstawy mie$nia brodawkowatego przysrod-
kowego (ryc. 1). Srednica otworu pomiedzy czescig na-
ptywowa i odptywowa nie przekraczata 4 mm (ryc. 2, 3),
maksymalny gradient wynosit ok. 120 mm Hg (ryc. 4).
Zarejestrowano holosystoliczng fale zwrotng przez za-
stawke tréjdzielng III stopnia o maksymalnej predkosci
4,85 m/s (ryc. 5). Zastawka ptucna byta prawidtowa. Po-
nadto stwierdzono wypadanie platkéw zastawki mitral-
nej (mitral valve prolapse, MVP) z umiarkowang niedo-
mykalno$cig oraz niewielkg niedomykalno$é aortalng.
Aorta wstepujgca miata hiperechogeniczne $ciany i byta
w niewielkim stopniu przewezona (przyspieszenie prze-
ptywu do 1,75 m/s, $rednica opuszki 19,7 mm, najwez-
szego odcinka 11 mm, powyzej — 14-15 mm) (ryc. 6).
Przegroda miedzykomorowa wykazywata deformacje
sugerujgcg samoistne zamkniecie ubytku w przegro-
dzie miedzykomorowej (ventricular septal defect, VSD):
przemieszczone wzgledem siebie przegroda stozka oraz
zasadnicza cze$¢ przegrody taczyly sie cienkim, hiper-
echogenicznym pasmem tkankowym (ryc. 7). Badanie
dopplerowskie nie wykazato przecieku, jednak ze wzgle-
du na wysokie nadci$nienie w czeSci naptywowej RV
ostateczng weryfikacje rozpoznania pozostawiono chi-
rurgowi.

Pacjent z rozpoznaniem DCRV zostal zakwalifikowany
w oparciu o badanie echokardiograficzne do korekcji kar-
diochirurgiczne;j.

Operacje przy uzyciu kragzenia zewnatrzustrojowego prze-
prowadzono z dostepu przez prawy przedsionek. Kardio-
chirurg nie stwierdzit makroskopowych nieprawidtowosci
aorty wstepujgcej, uwidocznil natomiast masywne belki
mie$niowe z nasilonym wiéknieniem brzegéw zawezajace
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Ryc. 6. Aorta wstepujqcea: hiperechogeniczne sciany odcinka tuz po-
nad tgczem opuszkowo-tubularnym; zaznaczona talia, choé
brak jednoznacznych podstaw, aby rozpoznaé zwezenie.
Ao — aorta, LA — lewy przedsionek, LVOT - droga odptywu
lewej komory
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Ryec. 7. Projekcja obrazujgca lewq komore w osi dlugiej. Widoc
ne przemieszczenie elementow przegrody migdzykomorowej
wzgledem siebie, co wigze si¢ z wysokim nadcisnieniem w czg-
sci naptywowej prawej komory. Przemieszczone wzgledem
siebie przegroda stozka (CS) oraz zasadnicza czes¢é przegrody

icznym pasmem tkankowym. Obraz moze sugerowac obec-
samoistnie zamknietego ubytku. LVOT — droga odplywu
lewej komory, RVOT - droga odplywu prawej komory; glowki
strzatek wskazujq na miejsce potgcezenia czesci przegrody mig-
dzykomorowej

droge odptywu prawej komory (right ventricular outflow
tract, RVOT). Dodatkowo droge wyplywu RV zawezata
struktura btoniasto-wléknista wychodzaca z miejsca sa-
moistnego zamkniecia komunikacji miedzykomorowej.
Nieprawidlowe struktury miesniowo-wldkniste wycieto,
uzyskujgc szerokg droge wyplywu RV. Przebieg poopera-
cyjny byl niepowiktany.

Po 10 miesigcach od operacji stwierdzono niewielkg tur-
bulencje przeplywu wewnagtrz prawej komory (ryc. 8),
nieznaczne przyspieszenie przeptywu w RVOT do 1,7 ms
(ryc. 9) oraz $ladowg fale zwrotng przez zastawke tréj-
dzielng o predkosci 2,4 m/s. Stopien niedomykalnosci za-
stawek mitralnej i aortalnej nie ulegl zmianie.

Omoéwienie

W analizowanym pi$miennictwie odnaleziono tylko jeden
przypadek DCRV w ZW, u 25-letniego pacjenta®. Rozpo-
znanie ustalono angiokardiograficznie po stwierdzeniu
glo$nego szmeru i zarejestrowaniu przyspieszonego prze-
plywu w RV w badaniu echokardiograficznym, niediagno-
stycznym z powodu otytosci chorego.

Okreslenie DCRV odnosi sie do zwezenia wewngtrz RV
wynikajgcego z przerostu i nieprawidtowego polozenia
struktur mie$niowych tworzacych proksymalng czesé
stozka wyplywowego i dzielgcych RV na wysokocis$nie-
niowg cze$¢ naplywowg i niskoci$nieniowg odplywo-
wa®. Zwezenie to ma charakter postepujacy. Podkre-

RVANL

Ryc. 8. Obraz przeplywu przez prawq komore w badaniu wykonanym
10 miesigcy po operacji w projekcji analogicznej do ryc. 2.
Widoczna jedynie niewielka turbulencja w obszarze dawne-
go krytycznego zwezenia; brak patologicznych struktur mig-
Sniowych zawgzajgcych RVOT

Ryc. 9. Przeplyw wewnqtrz prawej komory rejestrowany dopplerem
spektralnym. Predkosé maksymalna 1,67 m/s, resztkowy gra-
dient maksymalny 11,16 mum Hg

Slany jest zwigzek z VSD - szczegdlnie w przypadku
wieloletniego przebiegu, takze zakonczonego samoist-
nym zamknieciem, z podzastawkowym/bloniastym zwe-
zeniem drogi odptywu lewej komory, zespolem Downa,
zespolem Noonan, zespolem przetoczenia u bliZznigt
— u biorcy. Czesto$¢ VSD w ZW oceniana jest na okoto
11% - znacznie powyzej warto$ci obserwowanej w po-
pulacji ogdlnej®, co sugeruje zwigzek pomiedzy tymi
anomaliami i uzasadnia uznanie przynajmniej posred-
niej zaleznos$ci pomiedzy ZW a DCRV. Zazwyczaj sg to

jednak niewielkie ubytki mie$niowe!'-3®, niepowodujgce

objawéw klinicznych, ktérych powstanie trudno przypi-
saé¢ kluczowemu dla ZW niedoborowi elastyny. Istnie-

je wiec mozliwo$é, ze wieksza liczba rozpoznawanych

ubytkéw wigze sie z bardziej wnikliwym badaniem dzie-
ci z ZW, nie jest za§ uwarunkowana przez zesp6t jako
taki®. W przypadku prezentowanym w niniejszej pracy
zaré6wno badanie echokardiograficzne, jak i bezposred-
nia inspekcja srédoperacyjna wykazaty obecno$é niepra-
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widlowo usytuowanych, przero$nigtych belek migénio-
wych, dodatkowo z nawarstwionym grubym i zwlék-
nialym wsierdziem, powodujacych krytyczne zwezenie
pomiedzy czeSciami napltywowa i odptywowag RV oraz
deformacje IVS (interventricular septum - przegroda
mig¢dzykomorowa) sugerujaca samoistne zamknigcie
VSD. Z piSmiennictwa wynika, ze jest to typowa historia
naturalna DCRYV, nalezy wiec przypuszczaé, ze zwezenie
rozwinelo sie nie tyle w przebiegu ZW, ile w nastepstwie
VSD. Pézne rozpoznanie obu udokumentowanych przy-
padkéw DCRV - w wieku 16 i 25 lat — odpowiada progre-
sywnemu przebiegowi choroby.
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