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Jednogenowe schorzenia układu sercowo-
naczyniowego:
• Kardiomiopatia przerostowa
• Kardiomiopatia rozstrzeniowa
• Zespół Brugadów
• Zespół wydłużonego odstępu QT
• Zespół skróconego odstępu QT
• Polimorficzny katecholaminergiczny częstoskurcz komorowy



Nagły zgon sercowy

Nagła śmierć – niezwiązany z urazem niespodziewany zgon, który wystąpił w ciągu 
godziny od początku objawów u pozornie zdrowej osoby. Jeśli nie było świadków tego 
zdarzenia, definicję odnosi się do sytuacji, gdy śmierć nastąpiła u osoby pozostającej 
w dobrym stanie zdrowia 24 godziny wcześniej.

Nagła śmierć sercowa (SCD) – termin ten odnosi się do osób, u których wystąpił 
nagły zgon, a w ciągu życia stwierdzano wrodzoną lub nabytą, potencjalnie 
śmiertelną chorobę serca bądź w badaniu autopsyjnym stwierdzono wadę serca 
lub naczyń jako prawdopodobną przyczynę zgonu albo też nie stwierdzono 
ewidentnych przyczyn pozasercowych zgonu w badaniu pośmiertnym i dlatego 
uznano zdarzenie arytmiczne za prawdopodobną przyczynę zgonu. 

Ryzyko SCD jest większe u mężczyzn (6,68/100 000 osobolat) niż u kobiet (1,4/100 000 
osobolat) i wzrasta z wiekiem w związku z częstszym występowaniem choroby 
wieńcowej (ChW). 
Częstość SCD u młodszych osób szacuje się na 0,46–3,7/100 000 osobolat.



Przyczyny SCD u młodszych i starszych osób się różnią

U młodszych dominują 
- > kanałopatie, 
- > kardiomiopatie, 
-> zapalenie mięśnia sercowego
-> przyjmowanie narkotyków, 

podczas gdy u osób starszych – przewlekłe degeneracyjne choroby serca, takie jak 
ChW, wady zastawkowe i niewydolność serca

Zidentyfikowanie przyczyny SCD w obu tych grupach wiekowych stanowi duże 
wyzwanie. Na przykład u osób starszych mogą współistnieć inne przewlekłe choroby 
serca, a u młodszych przyczyna może być nieuchwytna nawet w badaniu autopsyjnym, 
ponieważ wrodzone kanałopatie lub polekowe zaburzenia rytmu nie powodują zmian 
strukturalnych.



Kanałopatie

Kanałopatie są jedną z głównych (obok kardiomiopatii) przyczyn nagłego zgonu u 
młodych (<35 rż) pozornie zdrowych ludzi.

Wśród ofiar nagłego zgonu z niewyjaśnionej przyczyny nosiciele mutacji kanałopatii 
stanowią ok. 30%.

Do kanałopatii zalicza się:

 Zespół Brugadów
 Zespół wydłużonego QT
 Zespół krótkiego QT
 Wielokształtny częstoskurcz komorowy zależny od katecholamin



Fernandez-Falgueras A. Cardiac Channelopathies and Sudden Death: Recent Clinical and Genetic Advances, Biology (Basel) 2017     
doi:  10.3390/biology6010007

Geny odpowiedzialne za zespół Brugadów (BrS), zespół krótkiego QT (SQTS), zespół 
długiego QT  (LQTS) and katecholaminergiczny polimorficzny częstoskurcz komorowy 
(CPVT).



EKG

Najważniejsze narzędzie w diagnostyce kanałopatii

Szukając kanałopatii w EKG zwracamy uwagę na:
- ocenę zaburzeń rytmu
- ocenę odstępu QT
- morfologię ST

Dramatyczne konsekwencje w przypadku fałszywie negatywnego jak i fałszywie 
pozytywnego rozpoznania!





1. Zespół Brugadów

Wrodzona choroba arytmogenna występująca w prawidłowym strukturalnie sercu

Dziedziczy się w sposób autosomalnie dominujący

Chory z występującymi samoistnie zmianami w EKG oraz omdleniami mają gorsze 
rokowanie

Przy obecnym stanie wiedzy badania genetycznie nie odgrywają żadnej roli w 
przewidywaniu SCD, ale pozwalają wykryć członków rodziny będących bezobjawowymi 
nosicielami mutacji

Częściej występuje we wschodniej i południowo-wschodniej Azji

Dotąd zidentyfikowano ponad 100 mutacji genu SCN5A

W zespole Brugadów dochodzi do skrócenia czasu potencjału czynnościowego, wybiórczo w 
warstwie podnasierdziowej prawej komory, co prowadzi do śródściennej dyspersji 
repolaryzacji i stwarza warunki do arytmii typu reentry

Głównym objawem są omdlenia spowodowane szybkim wielokształtnym VT

Do zatrzymania  czynności serca dochodzi głównie u mężczyzn w 3. lub 4. dekadzie życia







Przypadek kliniczny  „Omdlenie u stomatologa”



Przypadek kliniczny  „Omdlenie u stomatologa”

Pacjent, lat 36, skierowany do Izby Przyjęć z powodu całkowitej utraty przytomności 
w dniu dzisiejszym (29.11.2017), która wystąpiła w trakcie zabiegu 
stomatologicznego. Chory podaje występowanie objawów prodromalnych 
bezpośrednio przed utratą przytomności. Inne dolegliwości neguje. W wywiadzie 
wada zastawkowa serca (chory nie zna szczegółów, brak dokumentacji), w przeszłości 
jedno omdlenie (po pobieraniu krwi). Neguje choroby przewlekłe, podaje alergie na 
antybiotyk - prawdopodobnie Zinnat (aksetyl cefuroksymu). 

Pacjent w stanie ogólnym dobrym. Szmer pęcherzykowy cichy, prawidłowy, 
symetryczny. Akcja serca miarowa, bez szmerów patologicznych, tętno na obwodzie 
zgodne z pracą serca



stymulacjaserca.pl



Implantacja S-ICD



Implantacja S-ICD

http://www.ikard.pl/newspl/zabiegi-wszczepienia-calkowicie-podskornego-kardiowertera-
defibrylatora-s-icd.html



Nastolatek z S-ICD wszczepionym z powodu 
HCM  (kardiomiopatii przerostowej)

Kobieta z S-ICD z powodu 
kanałopatii



2. Wrodzony zespół długiego QT

Uwarunkowana genetycznie choroba kanałów jonowych

Charakteryzuje się wydłużeniem odstępu QT oraz występowaniem wielokształtnego VT 
typu torsade de pointes i SCD

Do tej pory zidentyfikowano 15 odmian LQTS uwarunkowanych >500 mutacjami

Mogą występować zawroty głowy, najbardziej typowym objawem są omdlenia w 
wyniku częstoskurczu zwanego torsade de pointes, często przebiegające z 
drgawkami lub NZK

Omdlenia często wywoływane przez emocje, wysiłek fizyczny lub hałas

U chorych z zespołem Andersen-Tavila może występować syndaktylia, wady 
podniebienia, hiperteloryzm

Utrata przytomności często z urazem, napady epi mimo leczenia



Wrodzony zespół długiego QT

Rozpoznanie LQTS należy rozważyć gdy u chorego z niewyjaśnionym omdleniem w 
powtarzanym standardowym EKG QTc wynosi >460 ms i nie stwierdza się przyczyny 
wtórnego wydłużenia QTc

Badania genetyczne odgrywają istotna rolę w postawieniu rozpoznania, ocenie 
rokowania i podejmowaniu decyzji terapeutycznych

Zmiana stylu życia jest bardzo ważna u wszystkich chorych objawowych jak i 
bezobjawowych nosicieli mutacji. 

U 20-25% osób z potwierdzonym genetycznie QTCs zapis EKG jest prawidłowy. 

Podstawa leczenia jest stosowanie beta-blokera w maksymalnej tolerowanej dawce, 
szczególnie w LQT1 i LQT2. W LQT3 beta-blokery nie są tak skuteczne, preferuje sie





Hayek, 2009



Obraz kliniczny LQTS

Może wywołać NZK:

LQT  1: wysiłek, szczególnie pływanie
LQT  2: młoda kobieta po porodzie, nagły stres – dzwonek, 
klakson w czasie snu
LQT  3: chłopiec, w czasie snu

Steve Konovalchuk – rozpoznanie LQT w 
wieku 33 lat, po  wielu latach kariery, z 
corocznymi badainami  lekarskimi, w tym 
zapisami EKG



1. Unikaj stosowania leków wydłużających QT (https://crediblemeds.org) i zmniejszających stężenie 
potasu w osoczu. (amiodaron, makrolidy, leki przeciwdepresyjne)

2. Unikanie wysiłku fizycznego, zakaz uprawiania sportu.

3. W LQT2 eliminacja różnych bodźców dźwiękowych (budzik, dzwonek itp.) wywołujących arytmię. W 
LQT1 pływanie dozwolone jest jedynie pod ścisłym nadzorem. W LQT3 osoba opiekująca się chorym 
powinna spać w tym samym pokoju, co chory.

4. Niezależnie od leczenia inwazyjnego przewlekle stosuj β-bloker (preferowane propranolol i nadolol) w 
maksymalnej tolerowanej przez chorego dawce, szczególnie w LQT1 i LQT2. W LQT3 skuteczność β-
blokerów jest mniejsza; możesz rozważyć ich stosowanie w skojarzeniu z meksyletyną lub flekainidem.

5. Wszczepienie ICD: u chorych po zatrzymaniu czynności serca, u chorych objawowych z omdleniami 
i/lub VT pomimo przyjmowania β-blokera
U chorych z przeciwwskazaniem do ICD (np. zbyt małe dziecko) lub gdy β-bloker jest przeciwwskazany, źle 
tolerowany bądź nieskuteczny, lub gdy wszczepiono ICD i występują liczne wyładowania urządzenia 
→ rozważ zniszczenie lewego zwoju gwiaździstego.

6. Wszczepienie stymulatora: u chorych z bradyarytmią lub blokiem AV wywołanym przez β-bloker lub 
gdy arytmia jest istotnie zależna od pauzy lub bradyarytmii.

Leczenie osób z wrodzonym LQT: zalecenia

Medycyna Praktyczna



3. Wrodzony zespół krótkiego QT

Rozpoznanie gdy odstęp QT <340 ms

Jeśli QTC <360 ms do rozpoznania wymagana jest obecność co najmniej 1 cechy: 
występowanie patogennej mutacji, SQTS w wywiadzie rodzinnym, SCD u krewnego w 
wieku <40 lat, przebycie epizodu VT/VF bez choroby strukturalnej serca

Zidentyfikowano mutacje typu nadmiernej funkcji genów kodujących białka kanałów 
potasowych oraz dotyczące podjednostek zależnego od napięcia kanału wapniowego 
typu L

Częsta arytmią stwierdzaną u 70% chorych z SQT jest migotanie przedsionków (AF).

Wyróżniono 7 podtypów. Zespół opisano pierwszy raz dopiero w 2000 roku

Objawy: incydenty arytmiczne, utraty przytomności, SCD



Wrodzony zespół krótkiego QT



Wrodzony zespół krótkiego QT



4. Wielokształtny częstoskurcz komorowy 
zależny od katecholamin

Choroba występująca zwykle rodzinnie i charakteryzująca się objawowymi VT 
związanych z aktywacją adrenergiczną u osób bez nieprawidłowości strukturalnych 
serca

Najczęstsza autosomalnie dominująca postać CVPT jest wywołana w 50% przypadków 
przez jedną z mutacji genu kodującego sercowy receptor rianodynowy RyR2, 
powodujący zwiększone uwalnianie wapnia

Ujawnia się przed 10 rokiem życia a do 40 roku życia 80%

Głównym objawem klinicznym są omdlenia spowodowane szybkim wielokształtnym VT, 
najczęściej występujące w trakcie wysiłku lub pod wpływem emocji. 

Objawy: Incydenty arytmiczne, utraty przytomności, SCD



Jednogenowe schorzenia układu sercowo-
naczyniowego:
• Kardiomiopatia przerostowa
• Kardiomiopatia rozstrzeniowa
• Zespół wydłużonego odstepu QT
• Zespół skróconego odstępu QT
• Zespół Brugadów
• Polimorficzny katecholaminergiczny częstoskurcz komorowy





Kardiomiopatia przerostowa:
• jedna z najczęstszych chorób genetycznych w kardiologii
• najczęstsza przyczyna nagłego zgonu wśród dzieci i młodych dorosłych
• na podstawie badania echokardiograficznego dużej populacji młodych 

osób częstość występowania tej patologii ocenia się na ok. 1 
zachorowanie na 500 osób

• dziedziczy się najczęściej autosomalnie dominująco, rzadziej jest cechą 
autosomalna recesywną sprzężoną z chromosomem X

• mutacje genów związanych głównie z białkami aparatu kurczliwego 
mięśnia sercowego

• genetycy odkryli liczne mutacje genów przynajmniej 10 różnych 
elementów białek sarkomeru: łańcuch ciężki sercowej B-miozyny (10-
20% rodzinnej HCM), sercowe białko wiążące miozynę (15-30% 
rodzinnych postaci HCM), sercowa troponina T, I, alfa tropomiozyna, 
sercowe białko C, sercowa aktyna



Kardiomiopatia przerostowa

Wada-serca.pl



Kardiomiopatia przerostowa HCM

HCM cechuje się bezładnym ułożeniem często przerośniętych kardiomiocytów, zwykle 
otaczających ogniska włóknienia.

Wśród mechanizmów patofizjologicznych główną rolę odgrywa dysfunkcja rozkurczowa 
lewej komory i niedokrwienie mięśnia sercowego, a u niektórych chorych także 
dysfunkcja skurczowa

Pierwszą manifestacją HCM bywa nagłe zatrzymanie czynności serca w mechanizmie 
migotania komór, u 10% rozwija się skurczowa niewydolność serca

Obraz kliniczny jest zróżnicowany, czasem HCM przebiega bezobjawowo

Objawy podmiotowe: duszność wysiłkowa, ból dławicowy i kołatanie serca
Objawy przedmiotowe – zależą od występowania LVOT



Kardiomiopatia rozstrzeniowa

Wada-serca.pl







Niewydolnośc serca – wytyczne ESC 2016



Medycyna Praktyczna



Główne obszary zastosowania terapii genowej chorób 
układu sercowo-naczyniowego:
• Indukcja terapeutycznej angiogenezy w obszarach niedokrwienia 

mięśnia sercowego i mięśni szkieletowych
• Zapobieganie restenozie po zabiegach implantacji stentów, 

angioplastyce naczyń wieńcowych i obwodowych
• Prewencja degeneracji pomostów żylnych

https://www.netlekarz.pl/choroba-niedokrwienna-serca/
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