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Jednogenowe schorzenia uktadu sercowo-
naczyniowego:

Kardiomiopatia przerostowa

Kardiomiopatia rozstrzeniowa

Zespot Brugadow

Zespot wydtuzonego odstepu QT

Zespot skroconego odstepu QT

Polimorficzny katecholaminergiczny czestoskurcz komorowy
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Nagta sSmier¢ — niezwigzany z urazem niespodziewany zgon, ktdry wystgpit w ciggu
godziny od poczatku objawdw u pozornie zdrowej osoby. Jesli nie byto swiadkéw tego
zdarzenia, definicje odnosi sie do sytuacji, gdy sSmieré nastgpita u osoby pozostajacej
w dobrym stanie zdrowia 24 godziny wczesnie;.

Nagty zgon sercowy

Nagta smierc¢ sercowa (SCD) — termin ten odnosi sie do 0séb, u ktorych wystgpit
nagly zgon, a w ciggu zycia stwierdzano wrodzong lub nabytg, potencjalnie
Smiertelng chorobe serca bgdz w badaniu autopsyjnym stwierdzono wade serca
lub naczyn jako prawdopodobng przyczyne zgonu albo tez nie stwierdzono
ewidentnych przyczyn pozasercowych zgonu w badaniu poSmiertnym i dlatego
uznano zdarzenie arytmiczne za prawdopodobng przyczyne zgonu.

Ryzyko SCD jest wieksze u mezczyzn (6,68/100 000 osobolat) niz u kobiet (1,4/100 000
osobolat) i wzrasta z wiekiem w zwigzku z czestszym wystepowaniem choroby
wiencowej (ChW).

Czestos¢ SCD u mtodszych osdb szacuje sie na 0,46—-3,7/100 000 osobolat.
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Przyczyny SCD u mtodszych i starszych osob sie réznig

U mtodszych dominuja

- > kanatopatie,

- > kardiomiopatie,

-> zapalenie miesnia sercowego
-> przyjmowanie narkotykoéw,

podczas gdy u oséb starszych — przewlekte degeneracyjne choroby serca, takie jak
ChW, wady zastawkowe i niewydolnosc¢ serca

Zidentyfikowanie przyczyny SCD w obu tych grupach wiekowych stanowi duze
wyzwanie. Na przyktad u oséb starszych mogg wspodtistniec inne przewlekte choroby
serca, a u mtodszych przyczyna moze by¢ nieuchwytna nawet w badaniu autopsyjnym,
poniewaz wrodzone kanatopatie lub polekowe zaburzenia rytmu nie powodujg zmian
strukturalnych.
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Kanatopatie sg jedng z gtdwnych (obok kardiomiopatii) przyczyn nagtego zgonu u
mtodych (<35 rz) pozornie zdrowych ludzi.

Kanatopatie

Wsrod ofiar nagtego zgonu z niewyjasnionej przyczyny nosiciele mutacji kanatopatii
stanowig ok. 30%.

Do kanatopatii zalicza sie:

O Zespdt Brugaddow

Q Zespdt wydtuzonego QT

O Zespdt krétkiego QT

L Wieloksztattny czestoskurcz komorowy zalezny od katecholamin
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Geny odpowiedzialne za zespo6t Brugadow (BrS), zespot kréotkiego QT (SQTS), zespot
dtugiego QT (LQTS) and katecholaminergiczny polimorficzny czestoskurcz komorowy
(CPVT).
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Fernandez-Falgueras A. Cardiac Channelopathies and Sudden Death: Recent Clinical and Genetic Advances, Biology (Basel) 2017
doi: 10.3390/biology6010007
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EKG

Najwazniejsze narzedzie w diagnostyce kanatopatii

Szukajgc kanatopatii w EKG zwracamy uwage na:
- ocene zaburzen rytmu

- ocene odstepu QT

- morfologie ST

Dramatyczne konsekwencje w przypadku fatszywie negatywnego jak i fatszywie
pozytywnego rozpoznania!
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Wrodzona choroba arytmogenna wystepujgca w prawidtowym strukturalnie sercu

1. Zespot Brugadow

Dziedziczy sie w sposdb autosomalnie dominujacy

Czesciej wystepuje we wschodniej i potudniowo-wschodniej Azji

Dotad zidentyfikowano ponad 100 mutacji genu SCN5A

W zespole Brugaddéw dochodzi do skrécenia czasu potencjatu czynnosciowego, wybidrczo w

warstwie podnasierdziowej prawej komory, co prowadzi do srédsciennej dyspersji
repolaryzacji i stwarza warunki do arytmii typu reentry

Gtéwnym objawem sg omdlenia spowodowane szybkim wieloksztattnym VT

Do zatrzymania czynnosci serca dochodzi gtdwnie u mezczyzn w 3. lub 4. dekadzie zycia

Chory z wystepujacymi samoistnie zmianami w EKG oraz omdleniami maj3 gorsze
rokowanie

Przy obecnym stanie wiedzy badania genetycznie nie odgrywajg zadnej roli w

przewidywaniu SCD, ale pozwalajg wykry¢ cztonkow rodziny bedacych bezobjawowymi
nosicielami mutacji



Geny i zespoly genetyczne zwigzane z panelem "Zespét Brugadow”

Gen
ANK2
CACNATC
CACNA2D1
CACNB2

CAV3

GPDIL
HCN4
KCND3
KCNE3
KCNH2
KCNJ8
RANGRF

SCN1B

SCN2B
SCN3B

SCNSA

SLMAP

TRPM4

Choroba/objawy

Zaburzenia rytmu serca, Zespot diugiego QT
Zespot Brugadow, Zespot Timothy

Zespot Brugaddw, Hipertermia ztosliwa
Zespot Brugadow

Dystrofia mieSniowa obreczowo-koficzynowa typ IC, zaburzenia rytmu
serca

Zaburzenia rytmu serca

zespot chorej zatoki, Zespot Brugadow
Zespot Brugadow

Zespot Brugadow

Zespot krotkiego QT, Zespot diugiego QT
Zaburzenia rytmu serca

Zaburzenia rytmu serca

Zespot Brugadow, Padaczka uogdlniona z napadami gorgczkowymi
typu 1

Zespot Brugadow
Rodzinne migotanie przedsionkow, Zespot Brugadow

Zespot Brugadow, Zespot diugiego QT, Kardiomiopatia rozstrzeniows,
Rodzinny postepujacy blok sercs,

Zespot Brugadow

Postepujacy rodzinny blok serca
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Jak zleci¢ badanie?

Badanie mozna zlecic bezposrednio nz stronie internstowe] Warsaw Genomics, poprzes zaznaczenie wybranego testu. Zalecamy
jednak. by przed kazdym badaniem skonsultowac sie z jekarzem, ktdry pomoze w wybraniu odpowiedniego testu diagnostycznego, -
wyjasni mozliwosci i ograniczenia testdw genetycznych a takie przedstawi mozliwe wyniki | konsskwencje przeprowadzenia badania. R

Czas realizacji badania: od 4 do 10 tygodni. Bedziemy informowac o kolejnych stapach analizy.
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KONSULTAC)A LEKARSKA REJESTRAC)A POBRANIE KRWI PRZESLANIE PROBKI KRWI
Wybranis whziciwego testu Wypemienie formularza tacznie nalezy pobrac 4mi NA NASZ ADRES
genetycznego lub zlecenia tastu. krwi do jednej probéwki Prooke moina dostarczyd
indywiduainego Formularz wypetnia pacjent T EDTA (tzkie jzkra osobiscie lub kurisrem (w
zestawu gendw lub wybrany przez niego morfologie). Pobrang krew 1emperaturze pokojowe))
lekarz. mozna przechowywac w ciagu 48 godzin.
w loddwee (w temp. +4s1 C) Szczegdiowa instrukca
do 7 dni pakowania probki
i zamawieniz <uriera jest
dostzpna tuta). Do probki
dotgczamy wydrukowany
i pedpisany formularz
zlecenia testu.
OPEACENIE TESTU Po wykonaniu restu WYNIK BADANIA KONSULTACJA LEKARSKA

Przelew bankowy

zostanie przekazany osobie

zlecajgcej test - pacjentowi

lub wybranemu przez niego
lekarzowi.
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Przypadek kliniczny ,,Omdlenie u stomatologa”
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JAm Coll Cardiol. 2017 Oct 17,70(16) 1991-2002. doi: 10.1016/ jscc.2017.08.029.

Patients With Brugada Syndrome and Implanted Cardioverter-Defibrillators: Long-Term Follow-
Up.

Hernandez-Oieda J', Arbelo E2, Borras R?, Berne P2, Tolosana JM2, Gomez-Juanatey A?, Berruezo A?, Campuzano 0%, Sarguelia-Brugada G*, A
Brugada R®, Brugada J*
@ Author information

Abstract
BACKGROUND: (ICD) indi for primary in Brugada syndrome (BrS) are still debated

OBJECTIVES: The authors investigated the long-term outcome after ICD implantation in a large cohort of BrS patients.

METHODS: Of a total of 370 patients with BrS in follow-up (age 43 + 14 years; 74% male), 104 patients (28.1%) were treated with ICDs. The
authors analyzed the long-term Incidence of shocks and complications.

RESULTS: An ICD was implanted for secondary prevention in 10 patients (9.6%) and for primary prevention in 94 patients (90.4%). After a
follow-up of 9.3 £ 5.1 years, 21 patients (20.2%) experienced a total of 81 appropriate shocks (incidence rate 2.2 per 100 person-years). The
rate of appropriate shocks was higher in secondary prevention patients (p < 0.01). However, 4 of the 45 asymptomatic patients (3.9%)
experienced appropriate ICD therapy, all with a spontaneous type 1 electrocardiogram and inducible ventricular arrhythmias. In the

analysis, type 1 elec with syncope (hazard ratio: 4.96; 95% confidence interval: 1.87 to 13.14; p< 0.01)
and secondary prevention indication (hazard ratio: 6.85; 95% confidence interval: 2.29 to 20.50; p < 0.01) were significant predictors of
appropriate therapy. Nine patients (8.7%) experienced 37 inappropriate shocks (Incidence rate 0.9 per 100 person-years). Twenty-one
patients (20.2%) had other ICD-related complications (incidence rate 1.4 per 100 person-years). Three patients (2.9%) died (1 electrical
storm and 2 noncardiovascular deaths).
CONCLUSIONS: ICD therapy is an effective therapy in high-risk patients with BrS. However, it is also associated with a significant risk of
device-related complications. Special care during ICD ion, adequate device and regular follow-up may allow reducing
the number of adverse events.

Copyrignt © 2017 American College of Cardiology Foundation. Published by Elsevier Inc. All rights reserved

KEYWORDS: appropriate snocks, device-related complications; primary prevention; sudden death; syncope

DO 10,1016/ iscc 2017 08029
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Przypadek kliniczny ,,Omdlenie u stomatologa”

Pacjent, lat 36, skierowany do Izby Przyjec¢ z powodu catkowitej utraty przytomnosci
w dniu dzisiejszym (29.11.2017), ktéra wystgpita w trakcie zabiegu
stomatologicznego. Chory podaje wystepowanie objawdéw prodromalnych
bezposrednio przed utratg przytomnosci. Inne dolegliwosci neguje. W wywiadzie
wada zastawkowa serca (chory nie zna szczegotéw, brak dokumentacji), w przesztosci
jedno omdlenie (po pobieraniu krwi). Neguje choroby przewlekte, podaje alergie na
antybiotyk - prawdopodobnie Zinnat (aksetyl cefuroksymu).

Pacjent w stanie ogdlnym dobrym. Szmer pecherzykowy cichy, prawidtowy,
symetryczny. Akcja serca miarowa, bez szmerdow patologicznych, tetno na obwodzie
zgodne z pracg serca
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Wykonano test z ajmaling un

29-1is-2017 12:18:11

D: D J l BRADYKARDIA ZATOKOWA
Data Rgt m komér: 47 BPM GRANICZNE EKG
Jelat, n s PR 153 ms
c s ORS 106 ms Nie potwierdzony
OT/nT 401/363 ms
Osie P-R-T: 61 78 57
sr. RR: 1268ms
QTcB: 356 ms
QTcF: 370 ms
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Wykonano test z ajmaling

ID: po 12 min
Datawur. - -

36lat, M

29-lis-2017 12:33:46

Rytm komor: 68 BPM
Czas PR 156 ms
Czas ORS 114 ms
QT/0Tc: 408/425 ms
Osie P-R-T: 61 78 47
Sr. RR: 876 ms
QTcB: 435 ms
QTcF: 426 ms
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W zwigzku z dodatnim wynikiem testu z ajmaling (uwidoczniono
zapis typowy dla Zespotu Brugadow typu 1) zdecydowano o
koniecznosci wykonania badania elektrofizjologicznego.
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Badanie elektrofizjologiczne

30.11.2017r Opis operacji:

Po umyciu chirurgicznym obu pachwin oraz obtozeniu jatowymi okryciami znieczulono miejsce naktu¢ 1%lidokaina.
Trzykrotnie naktuto zyte udowg prawg i zatozono kaniule o przekroju: 7F i 6F. Wprowadzono dwa cewniki
elektrofizjologiczne diagnostyczne do mapowania HBE-RV (4p) i CS (10p).

Zabieg rozpoczeto na RS.

Wykonano EPS.

WSstanie podstawowym.

SCL=800ms; ERP-FP 260ms; ERP SP 200ms ERP-A,200ms; WCL= 320ms

Przewodzenie zstepujgce i wstepujace, fizjologiczne prawidtowe. Bez cech przewodzenia przez AP. Cechy dualizmu
przewodzenia przez AVN

Po podaniu adenozyny iv 18mg - bez cech przewodzenia przez AP.

Wykonano stymulacje typu: PAP, IAP, PVP, IVP oraz stymulacje prowokacyjng komoér (z dwdch miejsc w prawej
komorze) (sekwencjami S15S1525354, Cl do ERP-V) nie indukujac arytmii

Po denerwacji przywspoétczulnej (3mg atropiny) uzyskano SCL 460ms i wykonano stymulacje prowokacyjng
komor z RVOT indukujgc VF stymulacjg $15S152S3, przerwane defibrylacjg zewnetrzna

Zakonczono na RS. SCL=500 ms

Na miejsca wktué zatozono szew hemostatyczny oraz opatrunek jatowy. Pacjenta przekazano na sale R.
Rozpoznanie pooperacyjne- Prawidtowa funkcja wezta zatokowego. Przewodzenie wstepujace i zstepujgce
fizjologiczne. Dualizm przewodzenia przez tacze przedsionkowo-komorowe. Indukcja migotania komor.
Zalecenia

1. monitorowanie $ciste na sali R

2. po kontroli miejsc po wktuciach usuniecie szwu skérnego jutro 1/12/2017

3. implantacja SICD
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Implantacja S-ICD

© _Boston,.
Scientific

EMBLEM MRI

S-ICD wooe A219
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06.12.2017r implantacja podskornego kardiowertera-defibrylatora (S-ICD) Boston Scientific Emblem.

W znieczuleniu ogdlnym w asyscie anestezjologicznej umyto chirurgicznie klatke piersiowg. Nacieto skdre
(ok.8cm) wzdtuz 5-go miedzyzebrza pomiedzy liniami pachowg przednig i sSrodkowg. Wytworzono loze
pod SICD pomiedzy m.serr.ant-m.latissim.dorsi. Nacieto (2cm) skére poprzecznie do linii przymostkowe;j
lewej na wysokosci proc.xyphoid. Za pomoca narzedzia tunelujgcego przeprowadzono elektrode
podskdrng podpowieziowo pomiedzy cieciami. Elektrode umocowano szwem niewchtanialnym do
tkanek w miejscu zgiecia. Dystalny koniec elektrody za pomoca narzedzia tunelujacego przeprowadzono
wzdtuz lewej krawedzi mostka do wczesniej wyznaczonego miejsca. Elektrode podtgczono do S-ICD,
ktore wprowadzono do lozy i umocowano szwami

niewchtanialnymi. Loze zamknieto szwami pojedynczymi wchfanialnymi. W kazdym z naciec tkanke
podskdrna zblizono szwem wchtanialnym ciggtym. Na skére szew Srodskorny.

Wykonano kontrole S-ICD - parametry prawidtowe. Przeprowadzono DFT : wyzwolono VF, prawidtowo
rozpoznany i przerwany przez S-ICD za pomocg terapii wysokoenergetycznej 65J. S-ICD zaprogramowano.
Na rany zatozono jatowe opatrunki. Zakoriczono zabieg bez powiktan. Chorego wybudzono na sali
zabiegowej. W stanie dobrym chorego przekazano na oddziat. Zakonczono na RS. Wynik zabiegu-
skuteczny

Zalecenia- Prosze:

1. unieruchomic chorego na 12 godzin;

2. antybiotykoterapia: Biotraxon 1,0 iv teraz, a nastepnie 1x1,0 dziennie przez 7 dni;

3. RTG klatki piersiowej jutro;

4. szwy zdjgc¢ za 7 dni;

Implantacja S-ICD
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Implantacja S-ICD

L

na stojaco

Zdjecie klatki piersiowej w 2 projekcjach - Wynik RTG klatki piersiowej PA i bok. Stan po implantacji
kardiowertera-defibrylatora w powtoki skorne Sciany klatki piersiowej po str. lewej. W okolicy urzagdzenia
widoczne liczne pasmowate przejasnienia - obecnos¢ pecherzykédw powietrza w tk. miekkich - pdp. stan po
zabiegu. Elektroda o zachowanej ciggtosci. Konncdwka elektrody rzutuje sie na sylwetke serca, w proj.
bocznej w tkankach miekkich przedniej sciany klatki piersiowej. Cech odmy optucnowej nie stwierdza sie.
Pola ptucne bez zmian ogniskowych. Sylwetka serca wielkoscig w gérnej granicy normy. Aorta piersiowa
niewydtuzona. Przepona i katy p-z wolne.
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Nastolatek z S-ICD wszczepionym z powodu Kobieta z S-ICD z powodu
HCM (kardiomiopatii przerostowej) kanatopatii
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Pacjent, lat 35, z wywiadem dwukrotnych omdlen zostat przyjety 29.11.2017 do Kliniki
Elektrokardiologii w trybie pilnym wobec podejrzenia zespotu Brugadéw celem diagnostyki i
ustalenia sposobu dalszego postepowania.

Wykonany w dniu 29.11.2017 test z Ajmaling - potwierdzit ww. rozpoznanie- po 40 mg leku
obserwowano zmiane obrazu elektrokardiograficznego na typowy dla zespotu Brugadéw. W
kontrolnym badaniu echokardiograficznym stwierdzono prawidtowy obraz anatomiczny i
dopplerowski serca.

W trakcie badania elektrofizjologicznego (30.11.2017r) po denerwacji przywspotczulnej (3mg
atropiny) stymulacjg prowokacyjng komar (stymulacjg S151S2S3) z drogi odptywu prawej komory
indukowano migotanie komar, skutecznie przerwane defibrylacjg zewnetrzna.

Epikryza

Na podstawie analizy catosci obrazu, uwzgledniajac m.in. wiek chorego, brak wskazan do
stymulacji serca oraz charakter schorzenia (wrodzona arytmogenna kanatopatia), pacjenta
zakwalifikowano do implantacji podskornego kardiowertera-defibrylatora.

Zabieg ww. wykonano w znieczuleniu ogélnym w dniu 8 grudnia 2017r, bez powiktan. Jednoczasowo
wykonano defi-test,ktéry potwierdzit prawidtowg detekcje i terapie arytmii. Przebieg zabiegu oraz
wczesny okres pozabiegowy, bez powiktan. Gojenie rany- prawidtowe. Zoptymalizowano ustawienia
urzadzenia.

W dniu 8 grudnia 2017r pacjenta w stanie ogélnym dobrym wypisano do domu.
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2. Wrodzony zespét dtugiego QT

Uwarunkowana genetycznie choroba kanatow jonowych

Charakteryzuje sie wydtuzeniem odstepu QT oraz wystepowaniem wieloksztattnego VT
typu torsade de pointes i SCD

Do tej pory zidentyfikowano 15 odmian LQTS uwarunkowanych >500 mutacjami

Moga wystepowad zawroty gtowy, najbardziej typowym objawem sg omdlenia w
wyhniku czestoskurczu zwanego torsade de pointes, czesto przebiegajgce z
drgawkami lub NZK

Omdlenia czesto wywotywane przez emocje, wysitek fizyczny lub hatas

U chorych z zespotem Andersen-Tavila moze wystepowac syndaktylia, wady
podniebienia, hiperteloryzm

Utrata przytomnosci czesto z urazem, napady epi mimo leczenia
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Rozpoznanie LQTS nalezy rozwazy¢ gdy u chorego z niewyjasnionym omdleniem w
powtarzanym standardowym EKG QTc wynosi >460 ms i nie stwierdza sie przyczyny
wtdrnego wydtuzenia QTc

Wrodzony zespot diugiego QT

Badania genetyczne odgrywajg istotna role w postawieniu rozpoznania, ocenie
rokowania i podejmowaniu decyzji terapeutycznych

U 20-25% o0so6b z potwierdzonym genetycznie QTCs zapis EKG jest prawidtowy.

Zmiana stylu zycia jest bardzo wazna u wszystkich chorych objawowych jak i
bezobjawowych nosicieli mutacji.

Podstawa leczenia jest stosowanie beta-blokera w maksymalnej tolerowanej dawce,
szczegllnie w LQT1 i LQT2. W LQT3 beta-blokery nie s3 tak skuteczne, preferuje sie
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Obraz kliniczny LQTS

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

Moze wywotaé NZK:

LQT 1: wysitek, szczegdlnie ptywanie

LQT 2: mtoda kobieta po porodzie, nagty stres — dzwonek,
klakson w czasie snu

LQT 3: chfopiec, w czasie snu
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Leczenie 0sob z wrodzonym LQT: zalecenia

1. (https://crediblemeds.org) i zmniejszajgcych stezenie
potasu w osoczu. (amiodaron, makrolidy, leki przeciwdepresyjne)

2.

3. W LQT2 eliminacja réznych bodzcow dzwiekowych (budzik, dzwonek itp.) wywotujgcych arytmie. W
LQT1 ptywanie dozwolone jest jedynie pod Scistym nadzorem. W LQT3 osoba opiekujgca sie chorym
powinna spa¢ w tym samym pokoju, co chory.

4. Niezaleznie od leczenia inwazyjnego (preferowane propranolol i nadolol) w
maksymalnej tolerowanej przez chorego dawce, szczegdlnie w LQT1 i LQT2. W LQT3 skutecznos¢ B-
blokerédw jest mniejsza; mozesz rozwazy¢ ich stosowanie w skojarzeniu z meksyletyng lub flekainidem.

5 u chorych po zatrzymaniu czynnosci serca, u chorych objawowych z omdleniami
i/lub VT pomimo przyjmowania B-blokera

U chorych z przeciwwskazaniem do ICD (np. zbyt mate dziecko) lub gdy B-bloker jest przeciwwskazany, Zle
tolerowany badz nieskuteczny, lub gdy wszczepiono ICD i wystepuja liczne wytadowania urzadzenia

—> rozwaz zniszczenie lewego zwoju gwiazdzistego.

6. u chorych z bradyarytmia lub blokiem AV wywotanym przez B-bloker lub
gdy arytmia jest istotnie zalezna od pauzy lub bradyarytmii.

Medycyna Praktyczna
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3. Wrodzony zespot krotkiego QT

Rozpoznanie gdy odstep QT <340 ms

Jesli QTC <360 ms do rozpoznania wymagana jest obecnos¢ co najmniej 1 cechy:
wystepowanie 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 genow kodujgcych biatka kanatow
potasowych oraz dotyczace podjednostek zaleznego od napiecia kanatu wapniowego

typu L

Wyrdzniono 7 podtypow. Zespot opisano pierwszy raz dopiero w 2000 roku

Czesta arytmia stwierdzang u 70% chorych z SQT jest migotanie przedsionkéw (AF).

Objawy: incydenty arytmiczne, utraty przytomnosci, SCD



Classification of SQTS according to genotype

Gene Current Phenotype
sQT1 KCNH2 IKr M_
sQT2 KCNQ1 IKs ’A/\
sar3 KCNJ2 K1 M
sQT4 CACNA1C ICaL 4\
sSQT5 CACNB2B ICaL "{\

Classification of SQTS according to genotype. (Reproduced from Moreno-
Reviriego & Merino)
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Wrodzony zespot krétkiego QT

0mV

A. Schematic representation of the normal action potential and the flux of ions. B. With
gain-of-function mutations in any of 3 different potassium channels (SQTS 1-3), the
cardiac action potential shortens and the QT interval decreases. (Reproduced from

Brugada et al)



Wrodzony zespot krdtkiego QT
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Reproduced from Crotti et al.
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4. Wieloksztattny czestoskurcz komorowy lm
zalezny od katecholamin W LtODZI

Choroba wystepujgca zwykle rodzinnie i charakteryzujgca sie objawowymi VT
zwigzanych z aktywacjg adrenergiczng u oséb bez nieprawidtowosci strukturalnych
serca

Najczestsza autosomalnie dominujgca postac¢ CVPT jest wywotana w 50% przypadkow
przez jedng z mutacji genu kodujgcego sercowy receptor rianodynowy RyR2,
powodujgcy zwiekszone uwalnianie wapnia

Gtownym objawem klinicznym sg omdlenia spowodowane szybkim wieloksztattnym VT,
najczesciej wystepujgce w trakcie wysitku lub pod wptywem emoc;ji.

Ujawnia sie przed 10 rokiem zycia a do 40 roku zycia 80%

Objawy: Incydenty arytmiczne, utraty przytomnosci, SCD
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Jednogenowe schorzenia uktadu sercowo-
naczyniowego:

Kardiomiopatia przerostowa

Kardiomiopatia rozstrzeniowa

Zespot wydtuzonego odstepu QT

Zespot skroconego odstepu QT

Zespot Brugadow

Polimorficzny katecholaminergiczny czestoskurcz komorowy
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Hypertro‘b‘lﬁ'\ic Restrictive
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Kardiomiopatia przerostowa:

jedna z najczestszych chorob genetycznych w kardiologii

najczestsza przyczyna nagtego zgonu wsrod dzieci i mtodych dorostych
na podstawie badania echokardiograficznego duzej populacji mtodych
0s0b czestos¢ wystepowania tej patologii ocenia sie na ok. 1
zachorowanie na 500 osob

dziedziczy sie najczesciej autosomalnie dominujaco, rzadziej jest cecha
autosomalna recesywng sprzezong z chromosomem X

mutacje gendw zwigzanych gtdwnie z biatkami aparatu kurczliwego
miesnia sercowego

genetycy odkryli liczne mutacje gendw przynajmniej 10 roznych
elementow biatek sarkomeru: tancuch ciezki sercowej B-miozyny (10-
20% rodzinnej HCM), sercowe biatko wigzgce miozyne (15-30%
rodzinnych postaci HCM), sercowa troponina T, |, alfa tropomiozyna,
sercowe biatko C, sercowa aktyna
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Kardiomiopatia przerostowa

Wada-serca.pl
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HCM cechuje sie beztadnym utozeniem czesto przerosnietych kardiomiocytéw, zwykle
otaczajacych ogniska widknienia.

Kardiomiopatia przerostowa HCM

Wsréd mechanizmow patofizjologicznych gtowng role odgrywa dysfunkcja rozkurczowa
lewej komory i niedokrwienie miesSnia sercowego, a u niektérych chorych takze
dysfunkcja skurczowa

Obraz kliniczny jest zréznicowany, czasem HCM przebiega bezobjawowo

Pierwszg manifestacjg HCM bywa nagte zatrzymanie czynnosci serca w mechanizmie
migotania komor, u 10% rozwija sie skurczowa niewydolnos$¢ serca

Objawy podmiotowe: dusznos¢ wysitkowa, bél dtawicowy i kotatanie serca
Objawy przedmiotowe - zalezg od wystepowania LVOT



UNIWERSYTET
MEDYCZNY
W LODZI

Kalkulator 5 letniego ryzyka zgonu chorego z HCM
HCM Risk-SCD Calculator

Age Years Age at evaluation
Maximum LV wall mm Transthoracic Echocardiographic measurement
thickness

EUROPEAN S = A : :

SOCIETY OF Left atrial size mm Left atrial diameter determined by M-Mode or 2D echocardiography in the ESC DO[KET GU I DFU \1 ES
parasternal long axis plane at time of evaluation ' -

CARDIOLOGY® . : _ ‘ ‘ e

Max LVOT gradient mmHg The maximum LV outflow gradient determined at rest and with Vaisalva
provocation (irrespective of concurrent medical treatment) using puised and v
continuous wave Doppler from the apical three and five chamber views. Peak
outflow tract gradients should be determined using the modified Bernouilli HCM
equation: Gradient= 4V 2, where V is the peak aortic outflow velocity .
Family History of No Yes History of sudden cardiac death in 1 or more first degree relatives under 40 years @
SCD of age or SCD in a first degree relative with confirmed HCM at any age (post or ,
ante-mortem diagnosis). .
Non-sustained VT No Yes 3 consecutive ventricular beats at a rate of 120 beats per minute and <30s in
duration on Holter monitoring (minimum duration 24 hours) at or prior to
evaluation.
Unexplained No Noe History of unexplained syncope at or prior to evaluation.
syncope

Risk of SCD at 5 years (%):

ESC recommendation:

Reset

2014 ESC Guidelines on Diagnosis and Management of Hypertrophic Cardiomyopathy (Eur Heart J 2014 — doi:10.1093/eurheartj/ehu284)
O’'Mahony C et al Eur Heart J (2014) 35 (30): 2010-2020

HCM Risk-SCD should not be used in:

e« Paediatric pnatiente ( <16 veares)
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Kardiomiopatia rozstrzeniowa

Wada-serca.pl
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Kardiologa Pokka 2015; 73, 10: 795-900; DOI: 10.5603/2.2015.0190 ISSN 0022-5032

NOWE WYTYCZNE ESC/PTK / ESC/PCS NEW GUIDELINES

Wytyczne ESC dotyczace postepowania

u pacjentow z komorowymi zaburzeniami rytmu
oraz zapobiegania nagtym zgonom sercowym
w 2015 roku

Tabela 1. Klasy zalecen

Sugestia dotyczaca

Klasa zalecen Definicja ¥
zastosowania

Tabela 2. Poziomy wiarygodnodci danych

Poziom A | Dane pochodzace 2 waelu randomizowanych prob

weh lub metaanaliz

Poziom B | Dane pochodzace z jedne) randomizowanej préby

kliniczney lub duzych badan nierandomizowanych
Uzgodniona opinia ekspertdw Vlub dane pochodzgce
2 malych badaf, bada retraspektywnych, rejestrow




Stratyfikacja ryzyka i postepowanie u pacjentow z kardiomiopatia rozstrzeniowa

Zalecenia

U pagjentdw z DCM zaleca sie optymalne leczenie zachowawcze (inhibitorami ACE, beta-adrenoli-
tykami i MRA) w celu obnizenia ryzyka naglego zgonu i postepujacej HF

U pagjentéw z DCM i komorowymi zaburzeniami rytmu zaleca si¢ niezwloczng identyfikacje
i leczenie czynnikdw arytmagennych (np. leki o dzialaniu proarytmicznym, hipokaliemia) i choréb
wspdfistniejaeych (np. choroby tarczycy)

18]

Zaleca si¢ koronarografie u stabilnych pagentéw z DCM obcigzonych posrednim ryzykiem CAD
i nowymi komorowymi zaburzeniami rytmu

18]

Zaleca 9¢ wszezepienie ICD u pacjentéw 2 DCM i nietolerowanym hemodynamicznie VT/VE, jezeli
mozna oczekiwad, e pagent przezyje > 1 rok w dabrym stanie czynnodciowym

8]

Zaleca 9¢ wszczepienie ICD u pacjentdw z DCM, objawawg HF (Il-ll klasa czynnosciowa wg
NYHA) i LVEF < 35% mimo optymalnej farmakoterapii przez 2 3 miesigee, jezeli mozna oczekiwac,
2e pagjent przezyje > 1 rok w dobrym stanie czynnodciowym

[151=154]

Zaleca g¢ ablacje przezcewnikowg u pacjentdw 2 DCM i czestoskurczem nawrotnym z odnég
peczka Hisa opornym na leczenie zachowaweze

[64, 313, 315,
317, 354]

Nalezy rozwazyc ICD u pacjentéw 2 DCM i potwierdzong patogenng mutacja genu LMNA oraz
Klinicznymi czynnikami ryzyka¢

[8, 208, 345, 346]

Nalezy rozwazy¢ amiodaron u pacjentdw 2z ICD, u ktdrych wystepuj3 nawracajace uzasadnione
wyladowania urzadzenia mimao jego optymalnego zaprogramowania

[71]

Mozna rozwazyt ablacje przezcewnikowy u pacjentéw z DCM i VA inng niz czestoskurcz nawrot-
ny 2z odndg peczka Hisa oporng na leczenie zachowaweze

[229]

Mozna rozwazyc inwazyjne EPS z programowang stymulacja komér w celu stratyfikagi ryzyka SCD

[355]

Nie zaleca sig stosowania amiodaronu w leczeniu bezobjawowego NSVT u pacjentdw z DCM

[115]

Nie zaleca sie stosowania lekéw blokujaeych kanaly sodowe oraz dronedaronu w leczeniu komo-
rowych zaburzefi rytmu u pacjentéw z DCM

[313, 354]

ACE — konwertaza angiotensyny; CAD — choroba wiedcowa; DOM — kardiomiopatia rozstrzeniowa; EPS — badanie elektrofizjologiczne; ICD — implanto-

[129, 358, 357]

wany kardiowerter-defibrylator; EKG — elektrokardiogram; HF — niewydolnodé serca; LMNA — lamina A/C; LVEF — frakcja wyrzutowa lewej komory;
MRA — antagonista receptora mineralokortykoidowego; NSVT — nieutrwalony czestoskurcz komorowy; NYHA — New York Heart Assocation;

SCD — nagly zgon sercowy; VA — arytmia komorowa; VF — migotanie komdr; VT — czestoskurcz komorowy

*Klasa zalecen
*Poziom wiarygodnoda danych
“Pismiennictwo potwierdzajgce zalecenia

“Czynniki ryzyka u pacentéw z potwierdzong mutaga genu LMNA — NSVT w trakde ambulatonyjnego monitorowania EKG; LVEF < 45% podczas pierwszej

oceny, ple¢ meska oraz mutacje inne niz zmiany sensu finsercja, delega, kodon nonsensowny (stop) lub mutacje wplywajace na cbrébke potranskrypcyjng

(sedicing)]

'ET
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Niewydolnosc serca — wytyczne ESC 2016

5.10.1. Badania genelyczne w niewydolnosci serca

Badania z zakresu genetyki molekularnej u pacjentow
z kardiomiopatiami sq zalecane w przypadku, kiedy rozpo-
wszechnienie odpowiednich mutacji jest wystarczajqco duze
oraz stale i tym samym uzasadnia ich rutynowe zastosowanie
w celu przesiewowych badan genetycznych. Zalecenia doty-
czace badan genetycznych w HF opierajq si¢ na dokumentach
Grupy Roboczej ESC do spraw choréb migsnia sercowego
i osierdzia [94). U wiekszosci pacjentow z ustalonym roz-
poznaniem HF nie jest potrzebne rutynowe wykonywanie
badan genetycznych w celu potwierdzenia rozpoznania.
Poradnictwo genetyczne jest zalecane u pacjentow z HCM,
idiopatyczng DCM oraz ARVC. Nalezy réwniez rozwazy¢
testy genetyczne u pacjentow z kardiomiopatia restrykcyjng
i kardiomiopatia z niescalenia, ktére rowniez mogq miec

podioze genetyczne.
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Palce pateczkowate (przypominajace ksztattem pateczki dobosza) powstajz w wyniku proliferacji tkanki
tacznej na grzbietowej powierzchni dalszych paliczkow palcow rak, rzadziej stop, co powoduje uniesienie
paznokci, przyimujacych ksztaft szkietka zegarkowego —ryc. 1.27-6; czesto towarzyszy rumien
okotopaznokciowy. Kat pomiedzy ptaszczyzng paznokcia a powierzchnig skéry w miejscu wnikania paznokcia
do skéry wynosi =180° (prawidtowo ~160°). Mechanizm powstawania nieznany.

palec pateczkowaty stan prawidiowy

Rycina 1.27-6. Palce pateczkowate

Przyczyny:

1) ptucne - rak ptuca i inne nowotwory ptuca, widknienie ptuc, przewlekte choroby zapalne (np. POChP,

ropien ptuca, ropniak opfucnej, rozstrzenie oskrzeli, gruzlica ptuc), mukowiscydoza, sarkoidoza
2) sercowe - wrodzone sinicze wady serca, bakteryjne zapalenie wsierdzia

3) choroby uktadu pokarmowego - choroba Lesniowskiego i Crohna, wrzodziejgce zapalenie jelita grubego,
marskos¢ watroby (zétciowa i wrotna)

4) hormonalne - choroba Gravesa i Basedowa, nadczynnosc przytarczyc

5) palce pateczkowate idiopatyczne.

Medycyna Praktyczna
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Gtowne obszary zastosowania terapii genowej chorob
uktadu sercowo-naczyniowego:

Indukcja terapeutycznej angiogenezy w obszarach niedokrwienia
miesnia sercowego i miesni szkieletowych

Zapobieganie restenozie po zabiegach implantacji stentow,
angioplastyce naczyn wiencowych i obwodowych

Prewencja degeneracji pomostow zylnych
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Terapia genowa wybranych choréb uktadu sercowo-naczyniowego:

O Pierwsze wyniki badan dotyczgce transferu genéw zostaty opublikowane w
1989 przez E. Nabel

O Za pomocg wektora retrowirusowego transdukowano komérki srodbtonka
pobrane z zyty szyjnej zwierzat laboratoryjnych

O Nastepnie zmodyfikowane komérki podawano do pozbawionej srodbtonka
tetnicy biodrowo-udowej tych zwierzat

d Udowodniono ze komorki wykazujgce ekspresje b-galaktozydazy ulegajg
efektywnej implantacji w pozbawionej srodbtonka tetnicy

1 Rok pdzniej wykazano mozliwos¢ bezposredniego transferu gendéw do sciany
tetnicy in vivo przy uzyciu wektora retrowirusowego i plazmidowego DNA z
uzyciem liposomow 1.

=)(
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