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1. Normalni srdce

Srdce je specialnim typem svalu, ktery se stahuje
pravidelné a kontinualné s cilem vypudit krev do
plic a celého téla. Sklada se ze ¢tyf dutin - dvé siné
(nahote) a dvé komory (dole). Schopnost srdce
pumpovat krev do celého krevniho obéhu je
zajisténa elektrickou aktivitou a Sifenim
elektrického impulzu v jeho burikdch. Impulzy se
opakuji v cyklech a jeden cyklus je zodpovédny za
jeden srdecni stah. Tuto elektrickou aktivitu srdce
muZeme zobrazit prostiednictvim EKG. V pfipadé
poruchy v elektrické aktivaci srdce vznikaji arytmie,
které mohou vyznamné ovlivnit spravnou funkci
srdce jako pumpy.

2. Katecholaminrgni polymorfni komorova
tachykardie (CPVT)

Katecholaminergni polymorfni komorova
tachykardie je vzécné onemocnéni, které je
charakteristické vznikem rychlych arytmii
(nazyvanych komorové tachykardie) v pribéhu
fyzické nebo psychické namahy. Diagndza CPVT
muZe byt stanovena v jakémkoliv véku, nejéastéji
se vyskytuje u déti a mladych dospélych. Arytmie
vznikaji na podkladé abnormalni hladiny iontt
véapnika uvnitf srde¢nich bunék, kdy pfilis vysoké
koncentrace v burikdch srdce mohou vést ke vzniku
komorové tachykardie. Nedojde-li k ¢casnému
ukonceni tohoto abnormalné rychlého srdecniho
rytmu, srdce nedokaze efektivné vypudit krev do
obéhu, coZ vede k pocitim slabosti, mdlobam,
ztraté védomi nebo dokonce ndhlému amrti.
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3. Prevalence a dédicnost

Katecholaminergni polymorfni komorovou
tachykardii (CPVT) trpi asi 1 z 10 000 lidi
(prevalence nemoci). CPVT fadime ke geneticky
podminénym onemocnénim, kdy onemocnéni
vznika na podkladé defektu (mutace) v genu, ktery
se mlze dédit v dané rodiné. Geny jsou souéasti
nasi DNA, kterd nese informaci (kdd) pro vznik
molekul (proteint). Kazdy ¢lovék nese dvé kopie
gen, které se mdzou uplatnit v rozvoji CPVT.
CPVT vznika porusenim genu zodpovédnych za
tvorbu molekul v srdci. Mutace v jedné kopii
nékterého z téchto genl (od matky nebo otce) je
dostatecna ke vzniku CPVT. Toto se nazyva
autosomalné dominantni typ dédi¢nosti a rodic,
ktery nese tuto mutaci ma 50 procentni $anci (1:2)
pFenosu nemoci na své déti. Sance, Ze dité
mutovany gen nezdédi je rovnéz 50 procent.
Nékdy se mlze jednat o autosomalné recesivni
formu tohoto onemocnéni, kdy je ke vzniku CPVT
potiebna pritomnost mutace v obou kopiich genu
(od matky i otce). To, jestli se jedna o autosomalné
dominantni nebo autosomdlné recesivni formu
onemocnéni zavisi od typu mutace a genu, ktery je
postizen. V nékterych pfipadech muze dojit k nové
mutaci (de novo mutace) ve vajicku, spermii nebo
v samotném embryu. V tomto pfipadé rodice
mutaci a ani onemocnéni CPVT nemaji, zato dité
CPVT ma a mUZe tuto nemoc pfenést na své vlastni
potomky.
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4. Pfiznaky

CPVT se projevuje nejcastéji v détském véku a

v rané dospélosti. Symptomy onemocnéni zahrnuji
zejména pocity buseni srdce (palpitace) a
kolapsové stavy, ke kterym dochazi hlavné

v pribéhu fyzické zatéze. Diagnostika CPVT miize
byt slozita, jelikoz EKG byva zcela normalni v klidu a
abnormadlni zaznam se objevi az v pribéhu
zatézového testu. Casné stanoveni diagndzy CPVT
nam umozni vyuzit adekvatni a uc¢inné formy
terapie tohoto onemocnéni.

5. Diagnostika

Nejdulezitéjsi vysetiovaci metody pro stanoveni
diagnodzy CPVT jsou: odebrani kompletni
anamnézy, patrani po moznych znamkach vyskytu
CPVT v rodinég, fyzikalni vySetteni,
elektrokardiogram (EKG), monitorace srdecniho
rytmu (Holter vysetieni) a zatéZové vysetieni.
Holter a zatézové vysSetieni hraji dulezitou rolii
v dalsim sledovani pribéhu onemocnéni a
Uspésnosti Iécby, proto by mély byt provadéné u
pacientt s CPVT pravidelné.

5.1. Elektrokardiogram (EKG)

Jedna se o jedno ze zakladnich kardiologickych
vysetieni, 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 vysetfeni opakované.

5.2. Zatéiovy 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.

5.3. Monitorace EKG - Holter vysetieni

Holter vysetreni vyuziva maly digitalni pfistroj
pfipevnény bud'to kolem pasu a nebo kolem
zapésti s CtyFmi az Sesti elektrodami prilepenymi
na hrudniku. V pribéhu 24 — 48 hodin (maximalné
7 dni) monitoruje toto zfizeni elektrickou aktivitu
srdce, viechny aktivity v pribéhu monitorace
zaznamendava pacient do “deniku”.

5.4. Epizodni zaznamnik (event recorder)

Jedna se o dalsi verzi Holterovského vysetreni
popsaného vyse. Pri vyskytu jakychkoliv potizi
zatizeni spusti nahravéni zaznamu srde¢niho
rytmu. Vyhodou nékterych novéjsich pfistrojt je,
Ze jsou jiz bez elektrod, takze v pfitomnosti
symptomU se jenom pfiklddaji k hrudniku v oblasti
srdce.

5.5. Echokardiografie (ECHO)

K zobrazeni srdce vyuziva echokardiografie
ultrazvukové viny. Vysetieni dokaze detekovat
rizné strukturalni zmény srdce, napfiklad
onemocnéni srdeéniho svalu, oblasti ztenéeni
svaloviny srdce nebo také abnormality srde¢nich
chlopni. Pacienti s CPVT zdvaznéjsi strukturalni
abnormality srdce nemivaji, ale doporucuje se
provést ECHO vysetreni k vylouceni jejich
pritomnosti.

5.6. Genetické vysetieni

U vice nez poloviny pacientl s CPVT je genetickym
vySetienim nalezena mutace v RYR2 genu. U
pacientl s autosomalné recesivni formou CPVT
nachazime dvé mutace v CASQ2 genu. Geny RYR2 a
CASQ2 kéduji tvorbu dvou riiznych proteinl
dulezitych pro kontrolu hladiny iontd vapniku

v srdecnich burikach.
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6. Lécba

S cilem snizit riziko vzniku arytmii se zahajuje u
vsech pacientl s CPVT terapie betablokatory.
Betablokatory snizuji srdecni frekvenci a redukuji
efekt zatéze (jak fyzické, tak i psychické) na srdce.
Zpomaleni srde¢niho rytmu umozni zcela naplnit
srdecni oddily predtim nez je krev vypuzena do
obéhu, coZ vede k zlepseni srdeéni funkce a
cirkulace krve télem. V zavislosti na efektu terapie
betablokatory Ize zvézit kombinace s jinymi IéCivy
jako je napriklad flecainid. U pacientd, kde
medikace neni U¢inna a nebo v pripadech, kdy
pacient prodélal srdecni zastavu, je nutné zvazit
implantaci kardioverter - defibrilatoru (ICD) a nebo
cervikélni sympatektomii. Pristroj ICD je schopen
rozeznat a terminovat vétsinu Zivot ohroZzujicich
arytmii. Cervikalni sympatektomie (také nazyvana
kardialni denervace) je chirurgicky zakrok s cilem
prerusit komunikaci nervového propojeni se
srdcem, které vylucuje adrenalin a dalsi latky s
podobnym plsobenim.

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

e Obecné je doporuceno vyhybat se zdvodnimu
a vysilujicimu sportovani.

e Sportovani je povoleno jenom v pfipadé
doporuceni od specializovaného lékare.

e Peclivé uzivani terapie betablokatory (dle
predpisu).

e Povzbuzeni pfibuznych prvniho stupné k
absolvovéni kardiogenetického vysetieni.

Nalez diandzy CPVT a riziko moznosti pfenosu

nemoci na potomky maze vést k pocitim uUzkosti a

k mnoha dal3im problémUm. Pomoc pro pacienty a

jejich rodiny mize poskytnout i zkuseny

zdravotnicky socialni pracovnik nebo psycholog

8. Dalsi sledovani

Frekvenci dalSich ndvstév urduje specialista -
kardiolog s ohledem na symptomy, vék a formu
terapie.

9. Screening rodinnych pfislusnika

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

U ptibuznych pacienta s CPVT bez nalezu pfic¢inné
mutace je doporuceno kardiologické vysetieni
(nejprve u pfibuznych prvniho stupné). Pacienti s
CPVT mohou mit symptomy jiz od détského véku.

Z toho divodu je provedeni kardiogenetického
vySetfeni s moznosti Casného zahdjeni terapie
dulezité jiz od prvnich let Zivota (idealné pred
zahajenim plaveckého vycviku).

10. CPVT a téhotenstvi

V pribéhu téhotenstvi je dilezité pokracovat

v terapii betablokatory. Nékdy je nutné zménit typ
betablokatoru, protoZe ne vsechny jsou vhodné
pro uZivani v téhotenstvi. Pfi uzivani betablokatord
v téhotenstvi doporucujeme planovat porod

Vv nemocnici pro mozny vyskyt nizsi srde¢ni
frekvence u ditéte.
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