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Informace pro pacienty

Arytmogenni kardiomyopatie (ACM)

1. Normadlni srdce

Srdce je specidlnim typem svalu, ktery se stahuje
pravidelné a kontinualné s cilem vypudit krev do
plic a celého téla. Sklada se ze Ctyf dutin - dvé siné
(nahote) a dvé komory (dole). Schopnost srdce
pumpovat krev do celého obéhu je zajisténa
elektrickou aktivitou a tokem elektrického signalu v
jeho burikdch. Tyto elektrické signdly se opakuji v
cyklech a kazdy cyklus je zodpovédny za jeden
srdecni stah.

2. Arytmogenni kardiomyopatie (ACM)
Arytmogenni karduiomyopatie (ACM) je
onemocnéni srdecniho svalu. Postihuje zejména
oblast srdecnich komor a vede ke vzniku poruch
srdec¢niho rytmu - arytmiim. PostiZzena byva hlavné
prava komora, nicméné v nékterych pfipadech se
muZe postizeni vyskytovat i v komofre levé nebo

v oblasti sini. Nazev odrazi hlavni pfiznaky tohoto
onemocnéni — arytmie (poruchy srde¢niho rytmu).
ACM je zplUsobena defektem molekul (proteind),
které jsou dilezité pro propojeni srde¢nich bunék.
U pacientl s diagnézou ACM je porusen spravny
vyvoj téchto proteind, proto se buriky srde¢niho
svalu nejsou schopné udrzet tésné vedle sebe,
dochazi k jejich oddéleni, slabnou a nasledné
odumiraji. V oblasti odumfrelych bunék dochazi

k zanétu a bunky jsou posléze nahrazeny
jizevnatou tkani a tukem. Stény srdecnich komor se
tak ztencuji a dutina komor se roztahuje a zvétsuje
zéroven.

Tento stav zpUsobuje nékolik problému:

1. Dochazi k postizeni elektrickych drah
srdce, které zodpovidaji za Siteni
srde¢niho stahu, coZz ma za nasledek vznik
arytmii.

2. Ztencené stény komor srdce nejsou
schopny adekvatné pumpovat krev do
obéhu.

3. Prevalence a dédicnost

Ve srovnani s jinymi druhy kardiomyopatii se v
ptipadé ACM jedna o vzacne onemocnéni

s Cetnosti vyskytu u 1z 2000 az 1z 5000 lidi
(prevalence onemocnéni).
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ACM casto vznikd na podkladé genetické mutace,
ktera se mlze dédit v dané rodiné. Geny jsou
soucasti nasi DNA, ktera nese informaci (kéd) pro
vznik molekul (proteint). ACM vznika porusenim
genl zodpovédnych za tvorbu molekul v srdci.
Kazdy ¢lovék nese dvé kopie viech gend, které
mohou byt spojeny se vznikem ACM. Mutace v
jedné kopii nékterého z téchto genti (od matky
nebo otce) je dostatecna ke vzniku ACM. Toto se
nazyva autosomalné dominantni typ dédicnosti a
rodi¢, ktery nese tuto mutaci ma 50 procentni Sanci
(1:2) pfenosu nemoci na své déti. Sance, 7e dité
mutovany gen nezdédi je rovnéz 50 procent. Nékdy
se mlzZe jednat o autosomalné recesivni formu
tohoto onemocnéni, kdy je ke vzniku ACM
potfebna pritomnost mutace v obou kopiich genu
(od matky i otce). To, jestli se jedna o autosomalné
dominantni nebo autosomalné recesivni formu
onemocnéni, zavisi od typu mutace a genu, ktery je
postizen. V nékterych pfipadech maze dojit k nové
mutaci (de novo mutace) ve vajic¢ku, spermii nebo v
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samotném embryu. V tomto pfipadé rodi¢e mutaci
a ani onemocnéni ACM nemaji, zato dité ACM ma a
muZe tuto nemoc pfenést na své vlastni potomky.
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4. Pfiznaky

Pribéh ACM se miize postupné vékem zhorSovat.
Symptomy vznikaji na zakladé poruch elektrické
aktivace srdce a strukturalnich zmén ovliviujicich
vypuzovani krve srde¢nim svalem. Abnormalni
elektrickd aktivace srdecnich bunék vede ke vzniku
arytmii, co se projevi jako pocity buseni srdce -
palpitace, mdloby a nebo ztrata védomi. Snizena
schopnost srde¢niho svalu (zejména pravé komory)
pumpovat krev ma za nasledek hromazdéni tekutin
v téle vedouci k otokiim zejména v oblastech
kotnikd, nohou, bficha a k rozvoji dusnosti.

5. Diagnostika

Nejdulezitéjsi vysetiovaci metody pro stanoveni
diagndzy ARVC jsou: odebrani kompletni
anamnézy, patrani po moznych zndmkach vyskytu
ACM v rodiné, fyzikdIni vysetieni,
elektrokardiogram (EKG), echokardiografické
vySetfeni, magneticka rezonance (MRI), zatézové
vySetfeni, monitorace srdec¢niho rytmu (Holter) a
elektrofyziologické vysetfeni srdce (viz nize).

5.1. Elektrokardiogram (EKG)

Jedna se o jedno ze zakladnich kardiologickych
vysetteni, kdy se nalepi malé naplasti s elektrodami
na hrudnik a koncetiny, které jsou propojené
kabely s EKG nahrévajicim pfistrojem a ten je
nasledné v pribéhu par sekund schopen zachytit
elektrickou aktivitu srdce. Nékdy je potiebné
provést EKG vysetieni opakované.
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5.2. Echokardiografie (ECHO)

K zobrazeni srdce vyuziva echokardiografie
ultrazvukové viny. Vysetieni dokaze detekovat
rtzné strukturalni zmény srdce, napfiklad
onemocnéni srdecniho svalu jako ARVC, oblasti
ztenceni svaloviny srdce nebo také abnormality
srdecnich chlopni.

5.3. Magneticka rezonance (MRI)

Vysetieni magnetickou rezonanci vyuziva k
zobrazeni struktur srdce vlastnosti magnetického
pole. Samotny pfistroj se sklada z velkého tunelu s
ltzkem uprostred, které se zasouva s pacientem do
tunelu. VysSetreni trva asi 1 hodinu. MRl umoziuje
vyborné zobrazeni srdce a cév, miru postizeni
srdeéniho svalu véetné identifikace jizveni (fibrozy)
v srdci.

5.4. Zatézovy test

Zatézovy test je zaloZeny na stejném principu jako
elektrokardiografické vysetreni, akorat se EKG toci
pred, v pribéhu a po zatéZi na kole nebo vzacnéji
na bézeckém pasu. Toto vysetfeni ma za cil zachytit
veskeré zmény v elektrické aktivité srdce, ke
kterym dochazi pfi fyzické zatézi.

5.5. Monitorace EKG — Holter vysetieni

Holter vysetieni vyuziva maly digitalni pfistroj
pfipevnény bud'to kolem pasu a nebo kolem
zapésti s Ctyfmi aZ Sesti elektrodami pfilepenymi
na hrudniku. V pribéhu 24 — 48 hodin (maximalné
7 dni) monitoruje toto zafizeni elektrickou aktivitu
srdce, vsechny aktivity v prib&hu monitorace
zaznamenava pacient do “deniku”.

5.6. Elektrofyziologické vysetfeni (EPS)

Pfi tomto vysetteni je zavedena dlouha tenkd
hadicka - katetr pres cévni systém, nejcastéji z
oblasti tfisel, do srdce. Katétrem jsou vysilany a
zaznamenavany elektrické signaly, které rlznou
rychlosti aktivuji srdeéni buriky a zplsobi stah
srdce. Celé vysetreni je podrobné zaznamenavano
a ma za cil identifikovat oblasti, kde vznikaji
arytmie. MGze byt rovnéz vyuzito k [é¢ebnym
ucelim.

5.7. Genetické vysetieni

Jenom u méné nez 50 procent rodin s diagnézou
ACM se nam dafi identifikovat mutaci v genech
zodpovédnych za toto onemocnéni. ProtoZe nejsou
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doposud znamé vsechny geny zplsobujici toto
onemocnéni, nemizeme negativnim vysledkem
genetického vysSetieni (bez ndlezu kauzalni mutace)
vyloucit dédi¢nou pfi¢inu ACM.

6. Lécba

Ackoliv dosud neni zndma kauzélni terapie ACM,
mame k dispozici alesporn symptomatickou terapii,
kterd prindsi ulevu od ptiznak nemoci a snizuje
dlouhodobé riziko ndhleho umrti. Lécba se
zaméruje na zlepsSeni sily stahu srdecni svaloviny,
kontrolu rytmu a sniZeni rizika vyskytu Zivot
ohrozujicich arytmii (srde¢ni zastavy). Ma-li pacient
vysoké riziko nahlé srde¢ni smrti (naptiklad stav po
predchozi srdecni zastavé) a nebo na
farmakologické terapii nedochazi k dostatecné
kontrole symptomd nemoci, je nutné zvazit
implantaci kardioverter - defibrilatoru (ICD).
Ptistroj ICD kontinualné monitoruje elektrickou
aktivitu srdce a je schopen rozeznat Zivot ohrozujici
arytmie. Defibrilator je naprogramovany
individualné pro kazdého pacienta a dokaze
ukoncit zavazné a rychlé arytmie vyslanim
elektrickych impulzi nebo elektrickym vybojem a
tim znovuobnovit normalni srde¢ni rytmus. Sklada
se ze dvou Casti: generatoru (baterie) a elektrod,
které monitoruji elektrickou aktivitu srdce a v
pripadé nutnosti vysilaji elektrické impulzy nebo
vyboj do srdce. Elektroda pfistroje muaze byt
umisténa bud’ do pravé komory pres systém Zil a
nebo do podkozi hrudniku v oblasti nad srdcem.

7. Zivotni styl a sport
Doporuéeni pro pacienty (a jejich rodiny) s
diagndzou ACM k prevenci arytmii:

e vyhybdani se intenzivnimu cviceni - predevsim
kompetitivnim sporttim a zvedani tézkych vah;

e vyhybani se sportiim je dllezité pro pacienty
s identifikovanou mutaci v genech spojenych s
ACM;

e pravidelné kontroly a monitorace jakychkoliv
zmén prabéhu nemoci

e povzbuzeni ptibuznych 1. stupné k absolvovani
kardiogenetického vysetieni

Nalez diagndzy ACM a riziko pfenosu nemoci na
své potomky mohou vést k pocittim tzkosti a k
mnoha dalsim problémim. Pomoc pro pacienty a
jejich rodiny muze poskytnout i zkuseny
zdravotnicky socialny pracovnik nebo psycholog.
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8. Dalsi sledovani

Frekvenci dalSich navstév urcuje specialista -
kardiolog s ohledem na symptomy, vék a formu
terapie.

9. Screening rodinnych pfislusnikd

Geneticky screening pfibuznych prvniho stupné
(matka, otec, sestry, bratfi, déti) je doporucovéan u
vsech rodin pacientl s diagnézou ACM a s mutaci v
genu zpUsobujici toto onemocnéni. Pokud je u
pfibuzného nalezena stejna mutace (familiarni),
nazyvame ho nosicem mutace a bude dale
kardiologicky sledovan. V pfipadé, Ze u pfibuznych
pricinnou mutaci nenalezeme, je jejich riziko vzniku
onemocnéni velmi nizké.

U ptibuznych pacienta s ACM bez nélezu pficinné
mutace je doporuceno provedeni kardiologického
vysSetfeni (nejprve u pfibuznych prvniho stupné).
ACM se nejcastéji rozviji v obdobi dospivani a rané
dospélosti, nicméné u nékterych déti maze mit
Casnéjsi nastup. U podezieni na toto onemocnéni
je doporuceno vysetrovat déti od 10 let véku.

10. ACM a téhotenstvi

Pred planovanym otéhotnénim je vhodné
prodiskutovat potencidlni rizika, zménu terapie a
pribéh péce v téhotenstvi s osetfujicim
kardiologem.
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