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DKM - tərifi

Arbelo, E. et al. Eur. Heart J. 44, 3503–3626 (2023).



DKMP etiologiyası

• Genetik

• Qazanılmış 
• İnfeksiya

• Autoimmun patologiyalar

• Toksin və dərmanlara məruziyət

• Endokrin vəya metabolik patologiyalar

• Neyromuskulyar xəstəliklər

• Peripartum KMP

• Taxiaritmiyalar

• Qarışıq

Familial

Nonfamilial

Arbelo, E. et al. Eur. Heart J. 44, 3503–3626 (2023).Maron, B. J. Circulation 113, 1807–1816 (2006).



Patogenez

«İki zərbə» hipotezi- DKM nin patogenezi genetik 
anormallıqlar ilə ətraf mühitin triggerləri arasındakı

kompleks qarşılıqlı təsir ilə izah edilir.

Gigli, M et al. Nat Rev Cardiol 22, 183–198 (2025).



Epidemiologiya 

• 5-8 : 100 000

• Prevalans az inkişaf etmiş və tropikal regionlarda daha yüksək

• Azalmış EF li xəstələrin 40%ini DKM təşkil edir

• Ən çox 30-40lı yaşlarda təzahür edir

• İrəli yaş ölümün müstəqil risk faktorudur

• Cinsiyyətlər arası fərq bariz deyil ancaq LMNA mutasiyası kişilərdə, 
desmoplakin qadınlarda daha sıx

• Uşaqlardaki kardiyomiyopatiyalarının 60%

Schultheiss, HP., et al. Nat Rev Dis Primers 5, 32 (2019).



Familial DKM- ən az iki qonşu 
nəsildə xəstəliyin olması

35%

65%

DKM xəstələri

Familial

Nonfamilial

40%
60%

Familial DKM

Monogenik

Digər

Gigli, M et al. Nat Rev Cardiol 22, 183–198 (2025).



Gigli, M., et al. Nat Rev Cardiol 22, 183–198 (2025)

DKM ilə əlaqəsi 
dəqiqləşdirilmiş
genlər 

• BAG3
• DES
• DSP
• FLNC
• LMNA
• MYH7
• PLN
• RBM20
• SCN5A
• TNNC1
• TNNT2
• TTN



Kardiyomiyositin ultrastrukturu qısa baxış

Bezzina, et al. Circulation research 116.12 (2015): 1919-1936.



AD DKM 25%ində Titin protein genində 
mutasiya aşkarlanıb
• Titin sarkomerin bir hissəsidir

• Bədəndəki ən böyük proteindir

• DKMlərin ən sık aşkarlanan səbəbidir

• Alkol, toksin və PPM KMPlərin 10%ində aşkarlanıb

• Ən sıx mutasiya TTNtv

• TTNtv-DKM lərdə kardiyak hipertrofiya daha az olur

• Sarkomerin funksiyası pozulduğu üçün metabolizma glukoz istehlakına 
və oksidativ stressin artmasına yönəlir



LMNA variantları yüksək penetrasiya
göstərir

• Kardiyomiyositlərin sağ qalması və reaktiv fibrozis ilə əlaqəlidir

• DKM + keçiricilik sistemi anormallıqları

• AV blok, Atriyal fibrilasiya və ya ventrikulyar aritmiyalar mədəcik 
remodellinqindən öncə ortaya çıxır

• Fibroblast, endotel və iltihab hüceyrələrində nuklear funksiyasını 
idarə edir



Genetik test

• Kimə edək ? • Hansı test? • Xəstə və yaxınlarını necə 
məlumatlandıraq və 
maarifləndirək ?



Kimlər genetik testdən keçməlidir?

Dilatasiyalı kardiomiyopatiyası (DKM) olan indeks xəstələr
(probandlar) — əldə edilən nəticələrin klinik və ya ailə üzrə tətbiq
potensialı olduqda

Birinci dərəcəli qohumlar —daşıyıcılıq statusunun
müəyyənləşdirilməsi, genetik kaskad skrininqin başladılması və erkən
diaqnostika üçün,variantın patogenliyinin təsdiqi üçün (koseqreqasiya
analizi) və ya elmi araşdırma məqsədləri ilə

Resursların mövcudluğu (əlçatanlıq və maliyyət), testin müsbət çıxma
ehtimalı və nəticələrin klinik tətbiq oluna bilməsi arasında balansın
qorunması

Gigli, M., et al. Nat Rev Cardiol 22, 183–198 (2025)



Nə vaxt genetik test aparılmalıdır?

• DKM diaqnozu qoyulduğu anda

• Xəstənin və ailənin qərarına uyğun olaraq

• Xəstəliyin gedişində klinik dəyişikliklər olduqda, xüsusilə:
• ürək dayanması və ya həyati təhlükəli aritmiyalar,keçirici sistem pozğunluqları

və ya kardiostimulyatora ehtiyac, təkrarlayan sinkop hallarının yaranması
zamanı

• EKQ və ya görüntüləmə üsullarında yeni gen-spesifik əlamətlər
meydana çıxdıqda

• Qohumlarda fenotipik təzahürlər ortaya çıxdıqda

Gigli, M., et al. Nat Rev Cardiol 22, 183–198 (2025)



Klinik skor istifadə edərək genetik testə ehtiyac 
olub olmadığına qarar verə bilərik

Madrid Genotip Skorlaması

• Ailə anamnezi

• EKQ də aşağı voltajlı QRS

• EKQ də LBBB olmaması

• Hipertenziya olmaması

• Skletal miyopatiya



Hansı genetik analizlər aparılır?

• Next-generation 
sequencing 

• Whole exome və 
vəya genom 
sequencing

• Cascade test• Chromosomal 
microarray



Next Generation Sequensing (NGS)
• İlk mərhələdə aparılan test

• 50-200+ DKM gen panelinə sahib
• TTN

• LMNA

• DSP

• FLNC

• RBM20

• PLN

• Və başqa genlər



Whole exom sequencing
• Nə zaman istifadə edək ?

• NGS neqativ ancaq genetik anormallıq düşünülürsə

• Erkən başlayan aqressiv DKM

• Skletal miyopatiya əlamətləriylə üst üstə düşmə varsa

• Yeni gen varyantı düşünülürsə

• Bizə nə verəcək ?
• Nadir gen varyantlarını aşkar etmək

• Modifier genləri aşkarlamaq

• Fenotip-gentotip arasındakı korrelyasiyanı genişləndirmək



Whole genom sequencing

• Nə zaman edək?

• Familial DKM düşünülür ancaq ilk iki test neqativ

• Araşdırma-tədqiqat məqsədiylə

• Tənzimləyici vəya dərin intron mutasiyalarından şübhələnilirsə

• Xromozom Microarray testinin izolə DKM yeri məhduddur

• Çunkü DKM’də daha çox nöqtəvi mutasiyalar rol oynayır

• DKM+ inkişaf qüsuru olanlarda aparılır



Genotip - Fenotip korrelyasiyası



Genotip mərkəzli yanaşmaya doğru

• Artan məlumatlar ənənəvi fenotipik təsnifatın yetərsiz olduğunu 
göstərir

• Tez tez DKM və digər kardiomiyopatiyalar fenotipik olaraq üst üstə 
düşür

• Xəstəliyin həyat boyu ortaya çıxma yaşı və penetransı fərqlidir
• TTN əlaqəli DKM digərlərinə nəzərən daha gec yaşlarda ortaya çıxır

• Aritmik və qeyri aritmik gediş fərqlidir



DKM»də aritmiya və ürək çatışmazlığı 
hadisələri

Gigli, M. et al. J. Am. Coll. Cardiol. 74, 1480–1490 (2019).



Stroeks, Sophie LVM, et al. European journal of heart failure 27.12 (2025): 3205-3218.



https://lmna-risk-vta.fr/ https://plnriskcalculator.shinyapps.io/final_shiny/

Digər bəzi mutasiyaların yol açdığı DKM 
xəstələri üçün risk skorları yaradılma 

mərhələsindədir. 



Xülasə - Evə götürüləcək mesaj

• DKM müxtəlif patofizioloji mexanizmlərin rol oynadığı kompleks 
xəstəlikdir.

• Texnologiya və diaqnostikada irəliləmələr 40% xəstədə genetik səbəbi 
ortaya çıxarmışdır.

• Fenotipik bənzərlik olsa da DKM»nin gedişi və proqnozu çeşidlidir

• Genotipin proqnoza təsiri barizdir.

• Bu səbəbdən genetik yanaşmanın fenotipik yanaşmadan daha faydalı 
olduğu görülür.
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