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Zusammenfassung

Die Europäische Gesellschaft für Kardiologie (ESC) präsentiert eine neue Leitlinie für das
breite klinische Feld der Kardiomyopathien. Die Leitlinie betont einen phänotypischen
Ansatz zur Klassifizierung von Kardiomyopathien und den Einsatz von klinischen
Variablen, morphologisch-funktionellen Merkmalen und genetischen Informationen,
um eine phänotypbasierte, ätiologisch informierte Diagnose zu ermöglichen.
Besonderes Augenmerk wird auf die Risikostratifizierung unter Verwendung validierter
Risikokalkulatoren gelegt und klinische Variablen sowie Genotypen integriert, um das
tatsächliche Risiko zu bestimmen. Die Bedeutung von Echokardiographie und kardialer
Magnetresonanztomographie (MRT) für Diagnose und Monitoring wird betont,
wobei Fortschritte in der kardialen MRT eine detaillierte Gewebecharakterisierung
ermöglichen, die für die ätiologische Zuordnung und Prognosebestimmung
entscheidend ist. Die Rolle einer genetischen Testung wird hervorgehoben, nicht nur
zur Bestätigung der Diagnose, sondern auch zum effektiven Familienmanagement.
Therapeutische Empfehlungen umfassen die Integration neuartiger Behandlungen,
wie Mavacamten für die hypertrophe obstruktive Kardiomyopathie (HOCM). Darüber
hinaus definiert die Leitlinie als eigenständige Kardiomyopathieform die nichtdilatative
linksventrikuläre Kardiomyopathie (NDLVC) und unterstreicht die Bedeutung einer
integrierten, multidisziplinären Betreuung.

Schlüsselwörter
Kardiales MRT · Genetische Diagnostik · Mavacamten · NDLVC · Risikokalkulator

1. Vorwort

Erstmals präsentiert die Europäische Ge-
sellschaft für Kardiologie (ESC) eine ei-
gene Leitlinie zum insgesamt breiten kli-
nischen Feld der Kardiomyopathien [26].
Dabei wurden Teile aus einer früheren
Leitlinie sowohl übernommen, aktualisiert
als auch abgelöst (Leitlinie zur hypertro-
phenKardiomyopathie; [1]).Derumfassen-
de Ansatz zu allen strukturellen Kardiomy-

opathien, der auch sehr seltenen Formen
und Ätiologien adressiert, stellt eine be-
sondere Herausforderung für eine umfas-
sende Kommentierung dar, weshalb hier
auf ausgewählte Aspekte fokussiert wird.
Die Deutsche Gesellschaft für Kardiologie
(DGK) verweist ergänzend auf die deut-
sche Übersetzung der ESC Pocket-Leitli-
nie, in der sich die wichtigsten Empfeh-
lungen wiederfinden. Bemerkenswert ist
allerdings, dass es sich meist um Empfeh-
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Leitlinien

Klinisches
Szenario

Morphologische/
funktionelle

Charakterisierung

Phänotyp

Zusätzliche
Merkmale

Phänotyp-basierte integrierte ätiologische Diagnose

Symptome

Ventrikuläre Morphologie/Funktion

HCM ARVC

NDLVCRCM

Herzrhythmusstörungen/Leitungsstörungen
(atrial, ventrikulär, atrioventrikulärer Block)

Verdacht auf Kardiomyopathie
Ventrikuläre Narben/Fettgewebeersatz

Zufallsbefunde Familienscreening
•
•
•
•
•

•
•
•

•

•

•
•
•

•

•

Dyspnoe
Brustschmerzen
Herzklopfen
Synkope/Präsynkope
Herzstillstand

Abnormes EKG
Herzgeräusch
Herzhythmus-
störungen

Verwandte
1. Grades*
mit CMP
Plötzlicher Herz-
tod in der Familie

Hypertrophie
Dilatation
Systolische/diastolische Funktion

Stammbaumanalyse

Nicht-ischämische ventrikuläre Narbe in
der CMR/pathohistologische Untersuchung
Andere Parameter zur Gewebe-
charakterisierung bei CMR

Genetische Untersuchung Extrakardiale Beteiligung

PathologieLaborparameter

DCM

Abb. 18 Integrierter Ansatz zur phänotypischenKlassifikation einer Kardiomyopathie. Das klinische Szenario umfasst sym-
ptomatische Patienten, Zufallsbefunde undProbanden aus demFamilienscreening.Mittelsmultimodaler Bildgebungwer-
den im nächsten Schritt die Parameter zur Einordnung in den Kardiomyopathie-Phänotyp erhoben undggf. zusätzliche, für
Verlauf, Risikostratifizierung und Therapiewichtige Parameter identifiziert. Gerade bei jungen Patienten ist es prognostisch
relevant, die Ätiologie zu verstehen, umggf. kausale oder spezifischeTherapien anwenden zu können (z. B. Immunsuppressi-
on,Enzymersatztherapie,Proteinstabilisatoren,etc.). (Aus [26]mit freundl.Genehmigungvon©ESC2023.All rights reserved).
ARVCArrhythmogene rechtsventrikuläreKardiomyopathie;CMPKardiomyopathie;CMRkardialeMagnetresonanztomogra-
phie;DCMdilatative Kardiomyopathie; EKG Elektrokardiogramm;HCMhypertrophe Kardiomyopathie;NDLVCnichtdilata-
tive linksventrikuläre Kardiomyopathie;RCM restriktive Kardiomyopathie.AsteriskAbweichend vom sonstigendeutschen
Sprachgebrauch sind hierin auchGeschwister eingeschlossen

lungen mit einem Evidenzlevel B oder C
handelt, die Expertenmeinungen und Er-
gebnisse nichtrandomisierter Studien wi-
derspiegeln. Folglich finden sich durchaus
wissenschaftlich diskutable Einschätzun-
gen. So istbeispielsweisedie linksventriku-
läre Non-Compaction nicht als eigenstän-
digeKardiomyopathieaufgeführt, sondern

wird als „trait“ bezeichnet, also als ein phä-
notypisches Merkmal mit physiologischer
Ursache oder als im Rahmen von zugrun-
deliegenden Kardiomyopathien vorkom-
mend. Es wurde im Gegensatz zu ameri-
kanischen Leitlinien [2] auf die Diskussion
von Ionenkanalerkrankungen verzichtet,
obwohl es in einigen Fällen durchaus eine

ursächliche Überlappung zwischen Ionen-
kanaldysfunktion und Entwicklung einer
kontraktilen Dysfunktion gibt, z. B. bei pa-
thogenen SCN5A-Genvarianten [3]. Diese
Entscheidung beinhaltet nicht die Gruppe
der arrhythmogenen Kardiomyopathien,
die sich oftmals primär und/oder überwie-
gend mit Herzrhythmusstörungen mani-
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Tab. 1 Genvariantenmit hohemRisiko für einenplötzlichenHerztodbeiDCM-Patienten. (Mod.
nach [26])
Gen Jährliche Rate des

plötzlichen Herzto-
des (%)

Klinische Prädiktoren in Kombinationmit
dem Genotyp

LMNA 5–10 LMNA-Risikoscore: https://lmna-risk-vta.fr

FLNC (trunkierende
Varianten)

5–10 LGE imMRT
LVEF <45%

TMEM43 5–10 Männliches Geschlecht
Frauen mit Risikomerkmalen (LVEF <45%,
NSVT, LGE, >200 VES im 24-h-Langzeit-EKG)

PLN 3–5 PLN-Risikoscore:
https://plnriskcalculator.shinyapps.io/final_
shiny
LVEF <45%
LGE imMRT
NSVT

DSP 3–5 LGE imMRT
LVEF <45%

RBM20 3–5 LGE imMRT
LVEF <45%

DCM dilatativen Kardiomyopathie, EKG Elektrokardiogramm, LGE „late gadolineum enhancement“,
LVEF linksventrikuläre Ejektionsfraktion,MRTMagnetresonanztomographie, NSVT nicht anhaltende
ventrikuläre Tachykardie, VES ventrikuläre Extrasystole

Abb. 28 Empfehlungen für die Diagnostik von Kardiomyopathien. (Aus [26]mit freundl. Genehmi-
gung von©ESC 2023. All rights reserved). EKG Elektrokardiogramm

festieren. Eswurde jedochauchhier darauf
verzichtet, den Terminus arrhythmogene
Kardiomyopathie (ACM) als eigenständige
Entität zu verwenden, vielmehr wurde er
bei den jeweiligen Kardiomyopathien her-
vorgehoben, wenn sie mit Rhythmusstö-
rungen vergesellschaftet sind. Diese teils
mehr als semantischen Vorschläge zum
wissenschaftlichen Diskurs werden sicher-
lich Auswirkungen auf die weitere For-
schung und Behandlung dieser Patienten

haben, hoffentlich in positiver und stimu-
lierender Weise.

2. Phänotypischer Ansatz zur Klas-
sifikation der Kardiomyopathien

Wie bereits in früheren europäischen Klas-
sifikationen der Kardiomyopathien wurde
an einem phänotypisch orientierten An-
satz festgehalten (. Abb. 1; [4]). Der Phä-
notypwird hierbei aber nicht rein ausmor-

phologischer,bildgebenderSichtdefiniert,
sondern umfasst vielmehr klinische Varia-
blen, morphologisch-funktionelle Eigen-
schaften und genetische Informationen,
um letztlich eine phänotypbasierte, ätio-
logisch informierte Diagnose zu ermög-
lichen. Das bedeutet, dass therapeutisch
wesentliche Merkmale der individuellen,
oft genetischen Erkrankung differenziert
erfasst und bewertet werden müssen, um
eine optimale Diagnose und Therapie zu
ermöglichen.

Einerseits wird die dilatative Kardio-
myopathie (DCM) im Sinne einer nicht-
ischämischen Herzinsuffizienz mittels leit-
liniengerechter Pharmakotherapie behan-
delt, andererseits werden zu lange eta-
blierten, teils unzureichend stratifizieren-
den Risikomerkmalen (z. B. LVEF) weitere
klinische Parameter [5, 6] und genetische
Faktoren (. Tab. 1) hinzugezogen. Dazu
wird die Nutzung validierter Risikokalku-
latoren vorgeschlagen, die aber meist nur
ausgewählte Kollektive mit entsprechen-
dem Risiko für Bias beinhalten. Trotzdem
dienen diese Risikokalkulatoren zur Ge-
samtevaluation unterschiedlicher Aspekte
im Prozess des „shared decision making“.
Wichtig fürdiePraxis istdiekurze, aberprä-
zise Formulierung einer Diagnose anhand
dieses integrierten Ansatzes, z. B. „auto-
somal dominante LMNA-assoziierte DCM
mit subendokardialer Fibrose und mittel-
gradig reduzierter LVEF“. Hierdurch gelingt
es, dass relevante Informationen konden-
siert übermittelt und im intersektoralen
Behandlungskontext erhalten bleiben. Die
Nennung von genetischen Befunden, wie
im obigen Beispiel, ist in Deutschland u. a.
im Gendiagnostikgesetz (GenDG, https://
www.gesetze-im-internet.de/gendg/) ge-
regelt und setzt das Einverständnis des Pa-
tienten zur Weitergabe dieser Information
voraus – dieses sollte schriftlich dokumen-
tiert werden.

Wichtig ist es zu betonen, dass inner-
halb einer Familie verschiedene phänoty-
pische Ausprägungen einer Genvariante
und sogar unterschiedliche Kardiomyopa-
thieformen vorkommen können und dass
dieses sogar im Verlauf auch bei einem
Patienten beobachtet werden kann.
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Abb. 38 Integrativer,multidisziplinärerAnsatzzurBehandlungvonKardiomyopathiepatienten. (Aus
[26]mit freundl.Genehmigungvon©ESC2023.All rights reserved). aDie Liste erhebt keinenAnspruch
auf Vollständigkeit und stellt Beispiele für Fachgebiete dar, die bei der Versorgung von Kardiomyopa-
thie-Patienten häufig zusammenwirken

Abb. 48 Empfehlung für echokardiographische Untersuchungbei Patientenmit Kardiomyopathie.
(Aus [26]mit freundl.Genehmigungvon©ESC 2023.All rights reserved).LV linkerVentrikel,RV rechter
Ventrikel

3. Ätiologie muss abgeklärt
werden–Wahl einesmultimodalen
Ansatzes

Ein konsistenter Grundgedanke der Leitli-
nie ist die anzustrebende ätiologische Zu-
ordnung der jeweiligen Kardiomyopathie.
Zur Erfassung der komplexen kausalen
und phänotypischen Faktoren einer Kar-

diomyopathie ist grundsätzlich ein multi-
modaler bzw. multiparametrischer Ansatz
zuwählen,derPatientenanamnese, Famili-
enanamnese inklusive Stammbaumerstel-
lung, Labordiagnostik, EKG, Langzeit-EKG,
Bildgebung und genetische Untersuchun-
gen (Klasse I C; . Abb. 2) inkludiert.

Dies kann bereits heute, aber wahr-
scheinlich zukünftig noch viel mehr hel-

fen, kausale Therapien zu etablieren und
möglicherweise auch eine Prognosever-
besserung zu erzielen. Dabei werden pri-
märeund sekundäreUrsacheneinbezogen
und betont, dass natürlich auch bei Kar-
diomyopathiepatienten die üblichen Be-
gleiterkrankungen, wie ein Diabetes mel-
litus oder eine koronare Herzerkrankung,
vorliegen können und entsprechend the-
rapiert werden müssen. Auch hier ist es
wichtig, zwischen kausalem Faktor und
Begleiterkrankung zu unterscheiden. Dies
wird am Beispiel der Tachykardiomyopa-
thie deutlich: Eine DCM kann durch ta-
chykardes Vorhofflimmern verursacht sein
oder selbst Ursache des Vorhofflimmerns
sein, genetische Unterformen wiederum
können zu beidem prädisponieren. Hier
sind im Zweifelsfall nur eine Verlaufsbe-
obachtung und systematische Nachbeob-
achtung, z. B. nach initialer rhythmusstabi-
lisierender Therapie, antwortgebend. Ins-
gesamtgibt es inBezugauf die Vorhofflim-
mertherapie bei Kardiomyopathien wenig
Neues. Es soll aber darauf hingewiesen
werden, dass eine orale Antikoagulation
bei der HCM und kardialen Amyloidose
unabhängig vom CHA2DS2-VASc-Score in-
diziert ist (KlasseI)undauchbeirestriktiven
Kardiomyopathien erwogen werden sollte
(Klasse IIa).

Es ist wichtig, dass die einzelnen dia-
gnostischen Modalitäten im Kontext ge-
sehen und Ergebnisse systematisch ver-
knüpft werden. Hierzu ist eine Expertise
imBereich der Kardiomyopathien notwen-
dig, und ein gemeinsamer Betreuungsan-
satz zwischen Spezialisten und allgemei-
nen kardiologischen Zentren für Erwach-
sene und Kinder wird dringend empfohlen
(. Abb. 3).

Bedeutung der Echokardiographie und
der Kardio-MRT. Die Echokardiographie
ist das primäre Bildgebungstool für die
Diagnose und Verlaufsbeurteilung der
Kardiomyopathie (Klasse IB; . Abb. 4; [7,
8]). Insbesondere die Deformationsbildge-
bung (globaler longitudinaler Strain, GLS)
sollte eingesetzt werden, um frühzeitig
und sensitiv eine myokardiale Dysfunk-
tion zu erkennen und typische Muster
der Dysfunktion bei unterschiedlichen
Formen der LV-Hypertrophie zu unter-
scheiden. In ausgewählten Indikationen
sollte eine 3-D-Echokardiographie (z. B.
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Abb. 58 Empfehlungen für die Indikation der kardialenMagnetresonanztomographie bei Patienten
mit einer Kardiomyopathie. (Aus [26]mit freundl. Genehmigung von©ESC2023. All rights reserved).
CMR kardialeMagnetresonanztomographie

Abb. 68 Empfehlungen für die Entnahme von Endomyokardbiopsien. (Aus [26]mit freundl. Geneh-
migung von©ESC2023. All rights reserved). EMB Endomyokardbiopsie

apikale HCM) bzw. Kontrast-Echokardio-
graphie durchgeführt werden. Bei Ver-
dacht auf HOCM sollte eine dynamische
Stress-Echokardiographie zur Beurteilung
des Ausflusstraktgradienten unter Belas-
tung durchgeführt werden, falls einfache
klinische Belastungsmanöver unmittelbar
vor einer echokardiographischen Untersu-
chung nicht bereits eine linksventrikuläre
Ausflusstraktobstruktion („left ventric-

ular outflow tract obstruction“, LVOTO)
≥50mmHg nachweisen.

Die kardiale MRT wurde in seiner Be-
deutung wie auch in der ESC-Leitlinie zu
ventrikulärer Tachykardie und plötzlichem
Herztod [9, 10] deutlich aufgewertet
und ist jetzt für die Diagnosestellung
(Klasse I B) und die Verlaufsbeurteilung
(Klasse IIa) vorgesehen. Dabei kommt
neben der exzellenten morphologisch-

funktionellen Charakterisierung insbeson-
dere die Beurteilung von Myokardge-
webeeigenschaften zum Einsatz. Durch
Kontrastmittel („late gadolinium enhance-
ment“) und Mapping-Techniken (T1/T2)
können interstitielle Fibrose, extrazellu-
läres Volumen bestimmt werden und
Narbencharakterisierung/-quantifizierung
erfolgen, was für die ätiologische Zu-
ordnung und die Prognosebestimmung
hilfreich ist (. Abb. 5). Auch bei bislang
asymptomatischen Variantenträgern ei-
ner genetischen Kardiomyopathie kann
die MRT Hinweise auf eine subklinische
Manifestation liefern und damit die Ver-
laufsbeurteilung, Risikoabschätzung und
Therapie unterstützen. Bei der Interpre-
tation kardialer MRT-Befunde sind kar-
diologische Expertise und Mitbeurteilung
von besonderer Bedeutung. Die örtliche
wie terminliche Verfügbarkeit ist in der
aktuellen Versorgungssituation bislang ei-
ne bedeutsame Limitation, die dringend
einer Verbesserung bedarf.

Rolle derMyokardbiopsie.DieMyokardbi-
opsiekannvielerlei Informationenüberdie
pathologischen Vorgänge im Herzmuskel
liefern und sollte bei Patienten mit Ver-
dacht auf Inflammation, Speichererkran-
kung oder Infiltration durchgeführt wer-
den, wenn andere nichtinvasive Modalitä-
ten nicht die gleichen Informationen lie-
fern können (Klasse IIa;. Abb. 6). Damit ist
die Myokardbiopsie bei Kardiomyopathi-
en erstmals in einer Leitlinie verankert. Die
Durchführung kann links- oder rechtsven-
trikulär erfolgen und ist mit den gegebe-
nen Vorsichtsmaßnahmen eine sichere di-
agnostische Maßnahme [11, 12]. Bei man-
chen Kardiomyopathien, wie einer kardia-
len Sarkoidose, sollte die fleckförmige In-
filtration berücksichtigt werden, auch hier
kann eine kardiale Bildgebung im Vorfeld
oder im Einzelfall eine mittels elektroa-
natomischen Mapping gesteuerte Biopsie
sinnvoll sein [13].

Deutliche Aufwertung der genetischen
Diagnostik. Durch methodische Fort-
schritte (Next-Generation Sequencing,
[14]) und zunehmend größere Studien-
kollektive konnte in den letzten Jahren die
Evidenz für den Nutzen einer Genotypisie-
rung verbessert werden [15]. Dies führte
auch schon zur deutlichen Aufwertung
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Abb. 78 Empfehlungen (Ausschnitt) für die genetische Diagnostik von Patientenmit einer Kardio-
myopathie und ihren Angehörigen. (Aus [26]mit freundl. Genehmigung von©ESC2023. All rights
reserved)

in verschiedenen Fachgesellschaften, wie
auch die DGK im Konsensuspapier zur
Gendiagnostik unlängst publiziert hat
[16]. Es ist hierbei zu betonen, dass die
genetische Diagnostik (Klasse IB) nicht
nur zur Diagnosesicherung eingesetzt
werden sollte, sondern auch für ein ef-
fektives Familienscreening Anwendung
findet (. Abb. 7). Die Empfehlung IB gilt
für Indexpatienten in jeder Altersklasse.
Weiterhin besteht insbesondere bei der
DCM eine gute Datenlage zur Rolle von
Hochrisikovarianten in bestimmten Genen
(. Tab. 1). Dies beeinflusst die Indikations-
stellung für eine primär-prophylaktische
Defibrillatortherapie (s. unten). Bei den
seltenen Kardiomyopathien, wie Spei-
chererkrankungen oder Syndromen mit
Kardiomyopathien, hat die Genotypisie-
rung oft eine therapeutische Bedeutung,
z. B. im Sinne einer gezielten Enzymer-
satztherapie bei Morbus Fabry.

Da es sich teilweise um einen kom-
plexen Prozess mit vielen individualisier-
ten Konzepten und Vorgehensweisen han-
delt, sollte eine integrierte Beurteilung der
Genetik unter Einschluss unterschiedlicher
Fachbereiche erfolgen. Dies dient auchder
individuellen Beurteilung von Nutzen und
potenziellem Schaden (insbesondere psy-
chischer Belastungen) von Patienten und
ihren Angehörigen. Eine genetische Dia-
gnostik soll Sicherheit bringen und nicht
zur Verunsicherung führen.

Für das Kaskadenscreening von Famili-
enangehörigen besteht eine Klasse-I- für
erwachsene Familienmitglieder und eine
Klasse-IIa-Empfehlung für Kinder und Ju-
gendliche (. Abb. 8).

4. Risikostratifizierung und
ICD-Indikation auch unter
Einbeziehung von quantitativen
Risikoscores und Genotyp

Ein implantierbarer ICD ist ein wirksamer
Schutz vor plötzlichem Herztod und sollte
evidenzbasiert indiziert werden, die Wün-
schedesPatientenberücksichtigenundein
gutes Nutzen/Risiko-Verhältnis aufweisen
(. Abb. 9).

Für die Risikostratifizierung, die in Ab-
ständen von 1–2 Jahren zu wiederholen
ist, solltenmöglichstobjektiveRisikoscores
angewendet werden (Klasse I für HCM z.B.
[17], Klasse IIa für DCM z.B. [6]). Vor ei-
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Abb. 88 Kaskaden-Gentestung bei Erwachsenen undKindern, Teilabbildung. (Aus [26]mit freundl.
Genehmigung von©ESC2023. All rights reserved).P/LP pathogen/wahrscheinlich pathogen.Aste-
riskAbweichendvomsonstigendeutschenSprachgebrauchsindhierinauchGeschwistereingeschlos-
sen

Abb. 98 Prinzipiender ICD-Indikationsstellung. (Aus [26]mit freundl. Genehmigungvon©ESC2023.
All rights reserved)

ner Schrittmacherimplantation sollte bei
einemPatientenmit Kardiomyopathie ent-
sprechendeineRisikostratifizierungdurch-
geführt werden, um ggf. eine ICD-Thera-
pie vorzuziehen (Klasse IIa). Oftmals finden
genetische Merkmale Einzug in die ICD-
Algorithmen. Dies umfasst (wahrschein-
lich) pathogene Varianten in den Genen
LMNA, FLNC, TMEM43, PLN, DSP, RBM20.
Diese sind insbesondere ursächlich für die

DCM und NDLVC, aber auch für die HCM
konnten Studien das erhöhte Risiko für
Genvariantenträger belegen [18]. Wichtig
ist, dass klinische Variablen und der Ge-
notyp gemeinsam das tatsächliche Risiko
determinieren (. Tab. 1). Da das Risiko für
den plötzlichen Herztod bei Hochrisiko-In-
dividuenbeibis zu10%jährlich liegt, sollte
den Empfehlungen für eine Genotypisie-
rung (Klasse I, s. oben) gefolgt werden.

5. Neue Klassifikationsansätze
und Therapien bei ausgewählten
Kardiomyopathieformen

Nichtdilatierte linksventrikuläre Kar-
diomyopathie (NDLVC).Durch eine frühe
und präzise Diagnostik von Kardiomyopa-
thien erfüllten schon in der Vergangenheit
viele Patienten mit klinischer Symptoma-
tik (z. B. Arrhythmien bis zu plötzlichem
Herztod) die formalen Kriterien für z. B.
eine dilatative Kardiomyopathie nicht.
Der Stellenwert dieser Frühformen sowie
von Kardiomyopathien mit erhaltener LV-
Funktion (z. B. intramurale Fibrose bei
Sarkoidose) wird in der neuen Leitlinie
betont und u. a. durch Einführung der
NDLVC (nichtdilatierte LV-Kardiomyopa-
thie) adressiert. Die NDLVC ist ein neu
geschaffener Begriff für eine Kardiomy-
opathieform, bei der im linken Ventrikel
nichtischämische Narben oder Fettgewe-
be vorhanden sind, die mit oder ohne
globale oder regionale Wandbewegungs-
störungen einhergehen. Dazu gerechnet
wird auch die isolierte globale LV-Hypo-
kinesie ohne Narbengewebe. Ermöglicht
wurde diese Definition der NDLVC durch
die Fortschritte in der MRT mit der Dar-
stellung der spezifischen Narbenformen
und der ätiologischen Zuordnung durch
die Genetik. Die Definition der dilata-
tiven Kardiomyopathie (DCM) und der
arrhythmogenen rechtsventrikulären Kar-
diomyopathie (ARVC) sind hiervon klar
abzugrenzen und erfahren in der Leitlinie
keine Veränderung. Die bisher als „ar-
rhythmogene Kardiomyopathie“ des LV
beschriebenen Formen werden nun zur
NDLVC gerechnet.

Non-Compaction-Merkmal. Die Nicht-
Kompaktierung des linksventrikulären
Myokards (LVNC, NCCM) wird zum einen
als angeborene Veränderung beobach-
tet, kann andererseits aber im späte-
ren Leben im Rahmen von adaptiven
(Schwangerschaft, Sport) oder maladap-
tiven (Aorteninsuffizienz) Mechanismen
zutage treten [19]. Die Task Force der
ESC-Leitlinie sieht die LVNC nicht als
eigenständige Kardiomyopathie, zumal
der Krankheitswert einer Nicht-Kompak-
tierung oder LV-Hypertrabekularisierung
nicht eindeutig geklärt ist, was die Gefahr
von Überdiagnosen und Verunsicherung
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Abb. 108Algorithmus zur Therapie der Hypertrophen obstruktiven Kardiomyopathie (HOCModer
oHCM). (Aus [26]mit freundl.Genehmigungvon©ESC2023.All rights reserved).LVOTO linksventriku-
läre Ausflusstraktobstruktion.Asterisk In Deutschland nicht zugelassen

von Patienten mit sich bringt. In einer
kürzlich erschienenen Übersichtsarbeit
wurde empfohlen, statt des Begriffs „non-
compaction cardiomyopathy“ eher „ver-
mehrte Trabekularisierung“ zu verwenden
[20]. Jedoch gibt es auch familiär gehäufte
und genetische Formen einer isolierten
LVNC/NCCM im Rahmen von syndromalen
oder nichtsyndromalen Erkrankungen.

Hypertrophe Kardiomyopathie (HCM).
Die wesentlichen Punkte der 2014 HCM-
Leitlinie der ESC sind auch in aktualisierter
Form in der neuenKardiomyopathie-Leitli-
nie zu finden [1]. Es wird ein strukturiertes
Management der HCM vorgeschlagen,
das Symptomatik und Outcome der Er-
krankung adressiert. Modifiziert wurde
die Empfehlung der primärprophylakti-
schen ICD-Implantation, die durch den
HCM-SCD-Risikoscore abgeschätzt wird
[17] und sich an den internationalen
Empfehlungen zur Therapie ventrikulärer
Tachykardien und zum Schutz vor dem
plötzlichen Herztod orientiert [9, 21]. Bei
einem Risiko ≥6%/5 Jahre für lebensbe-
drohliche Rhythmusereignisse sollte eine
ICD-Implantation erwogen werden (Klas-
se IIa), bei einemmittleren Risiko zwischen
4–6% kann sie erwogen werden (IIb). Ein
im Risikomodell nicht evaluiertes „late
gadolinium enhancement“ kann als Risi-
kofaktor in die Bewertung miteinbezogen

werden, sodass z. B. bei einem Risiko
<4%, aber einem LGE-Anteil ≥15% ein
ICD erwogen werden kann (IIb). Dasselbe
gilt bei einer HCM mit eingeschränkter
LVEF <50% (IIb).

Erstmals wird der selektive kardiale
Myosininhibitor (CMI) Mavacamten in
die Leitlinienempfehlungen aufgenom-
men (. Abb. 10). Bei obstruktiver HCM
(HOCM; ≥50mmHg LV-Ausflusstraktgra-
dient, LVOTO) und Symptompersistenz
trotz Basistherapie mit β-Blocker oder
Kalziumantagonist (vom Nicht-Dihydro-
pyridin-Typ) sollte Mavacamten erwogen
werden (Klasse IIa). In Deutschland ist Di-
sopyramid nicht verfügbar, Mavacamten
ist seit 2023 für die Therapie bei sympto-
matischer HOCM mit Belastungsdyspnoe
NYHA II-III und erhaltener LV-Funktion
zugelassen. 2024 wurde vom Gemeinsa-
men Bundesausschuss ein beträchtlicher
Zusatznutzen gegenüber einer Standard-
therapie (β-Blocker oder Kalziumantago-
nist) bescheinigt. Wichtig ist hierbei die
Genotypisierung des Lebermetabolismus
(CYP2C19), umlangsameMetabolisierer zu
identifizieren. Bei diesen Patienten ist eine
Dosisanpassung erforderlich. Insgesamt
wird die Therapie in mehreren Schritten
aufdosiert. In dieser Titrationsphase ist
eine echokardiographische Überprüfung
der LVEF (negativ inotroper Effekt von
Mavacamten, Zielwert LVEF ≥50%) und

des LVOTO (Dosisreduktion, wenn unter
Valsalva der Gradient <20mmHg ist) in
Woche 4, 8 und 12 durchzuführen.

ARVC vs. arrhythmogene
Kardiomyopathie (ACM)

Die diagnostischen Kriterien für die ar-
rhythmogene rechtsventrikuläre Kardio-
myopathie (ARVC) wurden 1994 erstmals
definiert und 2010 von einer internationa-
len Task Force revidiert und präzisiert [22,
23]. Nach dieser gültigen Definition bzw.
den Task-Force-Kriterien liegt eine ARVC
bei vorwiegender RV-Dilatation und/oder
Dysfunktion, bei gleichzeitigem Nachweis
von histologischen Auffälligkeiten, einem
passenden Genbefund und/oder elek-
trokardiographischen Abnormitäten vor.
Die Definition der ARVC gilt unverändert,
ob mit oder ohne linksventrikuläre Be-
teiligung, und wird in dieser 2023 ESC-
Guideline weiterverwendet [23].

2019 bestätigte ein internationaler Be-
richt die spezifischen Kriterien für ARVC,
fand jedoch, dass die Sensitivität für die
inzwischen beschriebenen linksseitigen
Varianten, also den linken Ventrikel betref-
fend, wie „arrhythmogenic left ventricular
cardiomyopathy“ (ALVC), „left dominant
arrhythmogenic cardiomyopathy“ (LDAC),
„arrhythmogenic biventricular cardiomy-
opathy“ (ABVC) und „arrhythmogenic di-
lated cardiomyopathy“ nicht ausreichend
waren [24]. Die ARVC wurde deshalb in
den 2019 HRS(Heart Rhythm Society)-Kri-
terien zusammen mit den verschiedenen,
linksventrikulären Kardiomyopathievari-
anten übergreifend als arrhythmogene
Kardiomyopathie (ACM) bezeichnet [24]
und dort als arrhythmogene Erkrankung
des Myokards, die nicht als Folge von
ischämischer, hypertensiver oder Klap-
penerkrankung auftritt, definiert. Sie ist
gekennzeichnet durch auffällige, nichtis-
chämische Myokardnarben, die zu ventri-
kulären Arrhythmien führen.

Die 2023 ESC-Leitlinie sieht die Bedeu-
tung von Arrhythmien, insbesondere ven-
trikulären Tachykardien, als wichtiges dia-
gnostisches Kriterium und prognostischen
Marker, beurteilt die ACM aber nicht als ei-
genständige, sondern als heterogene Kar-
diomyopathieform, da ihr eine morpholo-
gische oder funktionelle Definition fehle,
die konsistent zum bestehenden System
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Abb. 119 Kardiomyopa-
thien im Kindesalter. (Aus
[26]mit freundl. Genehmi-
gung von©ESC 2023. All
rights reserved).ALTAla-
nin-Aminotransferase;
ARVC arrhythmogene
rechtsventrikuläre Kardio-
myopathie;ASTAspartat-
Aminotransferase;CHD an-
geborener Herzfehler;
DCMdilatative Kardio-
myopathie; EKG Elektro-
kardiogramm;GSDGly-
kogenspeicherkrankheit;
HCMhypertrophe Kar-
diomyopathie;KHK ko-
ronare Herzkrankheit;
LSK lysosomale Speicher-
krankheit; LVH linksven-
trikuläre Hypertrophie;
MYH7 schwereMyosinket-
te 7;NDLVCnichtdilatative
linksventrikuläre Kardio-
myopathie;NMD neuro-
muskuläre Erkrankung;
NSMLNoonan-Syndrom
mitmultiplen Lentigenes;
RCM restriktive Kardio-
myopathie

Abb. 128NachsorgenvonPatientenmiteinerKardiomyopathie. (Aus[26]mit freundl.Genehmigung
von©ESC 2023. All rights reserved). EKG Elektrokardiogramm

der Kardiomyopathieklassifikationen wä-
re. Die 2023 ESC-Guideline folgt den 2019
HRS-Kriteriennicht, sondernhält ander ur-
sprünglichen Definition der ARVC fest. Die
den linken Ventrikel betreffenden Phäno-
typen (abgekürzt zuvor: ACM, ALVC, LDAC
und ABVC) sind in der 2023 ESC-Leitlinie
stattdessen unter dem Begriff „nichtdila-
tierte linksventrikulären Kardiomyopathie
(NDLVC)“ zusammengefasst.

6. Kinder mit Kardiomyopathie

Kardiomyopathien sind im Kindesalter
wesentlich seltener als bei Erwachsenen,
jedoch liegenmitErkrankungsbeginnnach
dem ersten Lebensjahr ätiologisch keine
wesentlichenUnterschiedevor.Datenüber
die Prognose sind aufgrund der Selten-
heit der Erkrankung noch sehr begrenzt.
Außer der schweren, akut einsetzenden
Kardiomyopathie finden sich milde, frühe
Formen, die vor allem durch das Famili-
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Abb. 138 EmpfehlungenfürnichtkardialeOperationenbeiKardiomyopathiepatienten. (Aus [26]mit
freundl. Genehmigungvon©ESC 2023. All rights reserved).EKG Elektrokardiogramm,HCMhypertro-
phe Kardiomyopathie,HFHerzinsuffizienz, LV linksventrikulär, LVOTO linksventrikuläre Ausflusstrak-
tobstruktion,NCS nichtkardiale Operation,NT-proBNP „N-terminal pro-b-type natriuretic peptide“,
TTE transthorakale Echokardiographie.AsteriskAbweichend vom sonstigendeutschen Sprachge-
brauch sind hierin auchGeschwister eingeschlossen

enscreening identifiziert werden. Daher
macht die Leitlinie grundsätzlich kaum
Unterschiede zwischen der Kardiomyo-
pathie im Kindesalter, bei Jugendlichen
oder bei Erwachsenen. Spielen Altersun-
terschiede eine Rolle, so wird dies gezielt
hervorgehoben. Wenn eine syndromale
oder metabolische Erkrankung vermutet
wird, was vor allem im ersten Lebens-
jahr eine Rolle spielt, sind umfassende
interdisziplinäre Diagnostik und Betreu-
ung erforderlich (. Abb. 11). Bei HCM
oder DCM im Kindesalter müssen also
Ursachen ausgeschlossen werden, für die
es spezifische Behandlungsmöglichkeiten
gibt (z. B. Pompe-Erkrankung).

Wichtig ist an dieser Stelle nochmals
hervorzuheben, dass auch für die geneti-
sche Diagnostik im Kindes- und Jugendal-
ter eine Klasse-I-Empfehlung ausgespro-
chen wurde, unabhängig davon, welche

Form der Kardiomyopathie vorliegt. Au-
ßerdem gilt für das Kaskadenscreening
bei Kindern und Jugendlichen eine Klasse-
IIa-Empfehlung, auch wenn bisher keine
Krankheitszeichen vorliegen („at risk indi-
viduals“).

7. Verlaufskontrollen in
Abhängigkeit vom klinischen
Status

Im Allgemeinen müssen Patienten mit
einer Kardiomyopathie lebenslang ange-
bunden werden, um Veränderungen der
Symptome, des Risikos für unerwünschte
Ereignisse, der ventrikulären Funktion und
des Herzrhythmus zu erkennen. Die Häu-
figkeit der Überwachung richtet sich nach
der Art und dem Schweregrad der Erkran-
kung, Alter, Genotyp und Symptomatik
(.Abb. 12).

Patientenmitklinischsehr stabilemVer-
lauf – hierbei handelt es sich in der Re-
gel um Patienten ohne Diagnose einer
Herzinsuffizienz bzw. solchen mit erhal-
tener systolischer LV-Funktion – sollten in
ein- bis 2-jährlichen Abständen kontrol-
liert werden (Klasse I). Diese Kontrollen
behalten einen multiparametrischen An-
satz aus EKG- und echokardiographischer
Diagnostik.

Im Falle einer signifikanten und/oder
unerwarteten Änderung der klinischen
Symptomatik ist eine solche multipara-
metrische Diagnostik jederzeit außerplan-
mäßig durchzuführen (Klasse I). Dies gilt
beispielsweise bei erstmaligen Sympto-
men einer Herzinsuffizienz oder beim
Erst-/Neuauftreten von Arrhythmien. Die
Nachverfolgung von Patienten mit Kardio-
myopathie mit Herzinsuffizienz orientiert
sich an den ESC-Leitlinien zum Manage-
ment der Herzinsuffizienz [25]. Hier sind,
je nach klinischer Stabilität, Nachbeobach-
tungsintervalle zwischen einigen Wochen
bis 6 Monaten zu empfehlen.

Patienten, die nach Dekompensation
aus der stationären Therapie entlassen
werden, sollten zeitnah nach Entlassung
ambulant kardiologisch untersucht wer-
den. Verwandte, die familiäre genetische
Varianten aufweisen, sollten sich auch
einer regelmäßigen klinischen Untersu-
chung mit EKG, multimodaler kardialer
Bildgebungund ggf. zusätzlichenUntersu-
chungen (z. B. Langzeit-EKG) unterziehen,
die sich nach Alter, Phänotyp und Genotyp
der Erkrankung richten.

Eine Risikobewertung und -beratung
vor geplanter Schwangerschaft bzw. bei
Kinderwunsch wird von der ESC empfoh-
len. Dabei sollten Patientinnen und deren
Partner u. a. zu folgenden Themen beraten
werden:
– mögliche Methoden einer sicheren

und wirksamen Empfängnisverhütung
– Beratungüber das Risiko der Vererbung

von Krankheiten.

Nichtkardiale Operationen bei
Patienten mit Kardiomyopathie

Im Rahmen nichtkardialer Operationen
(NCS) wird eine perioperative EKG-Über-
wachung empfohlen (Klasse I; . Abb. 13).
Bei vermuteter oder bekannter Herzinsuf-
fizienz und geplanter NCS von mittlerem
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bis höheren Risiko empfehlen die Leitli-
nien eine Echokardiographie sowie Be-
stimmung des NT-proBNP durchzuführen
(Klasse I). Eine weitere ESC-Empfehlung
(Klasse I), nach welcher jeglicher erst-
gradiger Verwandter (<65 Jahre) eines
Patienten mit Kardiomyopathie vor NCS
ein EKG und eine Echokardiographie er-
halten soll, ist hingegen aus Sicht der DGK
in den deutschen Versorgungsstrukturen
kaum abzubilden. Bei völlig asymptoma-
tischen Individuen sind in der Regel ein
präoperatives EKG und eine internisti-
sche körperliche Untersuchung inklusive
Auskultation des Herzens ausreichend.

Insgesamt handelt es sich bei den
ESC-Leitlinien zum Management von
Kardiomyopathien um einen deutlichen
Fortschritt der Klassifikation, der ätiolo-
gischen Deutung und des Managements
der Patienten. Sehr viele Empfehlungen
sind im deutschen Gesundheitsversor-
gungssystem gut abbildbar und sollten
möglichst flächendeckend und intersek-
toral umgesetzt werden. Im Bereich der
Genetik kardiovaskulärer Erkrankungen
und der Bildgebung mittels kardialer MRT
muss die Versorgungssituation sicherlich
weiter verbessert werden. Der präzisions-
medizinische Ansatz unter Einbeziehung
multimodaler Diagnostik, objektivierbarer
Risikomodelle und ätiologisch-instruier-
ter, teils kausaler Therapie kann auch
als Vorbild für andere kardiovaskuläre
Erkrankungen dienen.
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Abstract

Comments on the 2023 guidelines of the ESC on management of
cardiomyopathies

The European Society of Cardiology (ESC) presented new guidelines for the broad
clinical field of cardiomyopathies, incorporating parts from previous guidelines while
updating and replacing others. The guidelines emphasize a phenotypic approach for
the classification of cardiomyopathies, incorporating clinical variables, morphological
and functional characteristics and genetic information to enable a phenotype-based,
etiologically informed diagnosis. It advocates a multimodal diagnostic approach
involving patient history, family history, laboratory tests, electrocardiogram, imaging,
and genetic examinations. Emphasis is placed on risk stratification utilizing validated
risk calculators and integrating clinical variables and genotype to determine the
actual risk. The importance of echocardiography and cardiac magnetic resonance
imaging (MRI) for diagnosis and monitoring is underlined, with advancements in
cardiac MRI providing detailed tissue characterization crucial for etiological assignment
and prognosis determination. The role of genetic testing is emphasized, not only
for confirmation of the diagnosis but also for effective family screening. Treatment
recommendations include the incorporation of novel treatments, such as mavacamten
for obstructive hypertrophic cardiomyopathy (oHCM). Furthermore, the guidelines
address the evolving understanding of cardiomyopathy forms, such as nondilated left
ventricular cardiomyopathy (NDLVC) and underlines the importance of integrated,
multidisciplinary care.
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Cardiac MRI · Genetic diagnostics · Mavacamten · NDLVC · Risk calculator
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