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1. Normadlni srdce

Srdce je specidlnim typem svalu, ktery se stahuje
pravidelné a kontinualné s cilem vypudit krev do
plic a do celého téla. Sklada se ze ¢tyr dutin - dvé
siné (nahore) a dvé komory (dole). Schopnost srdce
pumpovat krev do celého krevniho obéhu je
zajisténa elektrickou aktivitou a Sifenim
elektrického impulzu v jeho burikach. Impulzy se
opakuji v cyklech a jeden cyklus je zodpovédny za
jeden srdecni stah. Dojde-li k poruseni elektrické
aktivity srde¢nich bunék, vznikaji arytmie, které
zhorsuji schopnost srdce pumpovat krev.

2. Syndrom dlouhého QT intervalu (LQTS)
Syndrom dlouhého QT intervalu (LQTS) je
onemocnéni vznikajici na podkladé

poruchy elektrické aktivace srdce. QT interval je
jeden z Usekl popisujicich srdecni cyklus na EKG
krivce. Kazdy srdecni tider vznikd na podkladé
elektrickych signald v srdci zpUsobujicich stah —
kontrakci svaloviny s cilem vypudit krev do obéhu.
Po fazi kontrakce potrebuje srdce urdity ¢as na
zotaveni a relaxaci pred dalsim blizicim se
elektrickym signdlem a pravé tento ¢asovy usek
nazyvame QT interval. U nékterych lidi je QT
interval delSi neZ u normalni populace (jak
naznacuje ndzev onemocnéni). V pfipadé, ze dalsi
signal aktivace srdce ptichazi pfilis brzy (kdy
svalovina srdce jesté neni pIné zotavena z predeslé
kontrakce), mize zplsobit abnormalné rychlou
srdecni aktivitu — arytmii vedouci k mdlobam,
ztraté védomi a dokonce i k smrti.

3. Prevalence a dédi¢nost

Syndromem dlouhého QT intervalu trpi asi 1 z 2000
lidi (prevalence nemoci). LQTS fadime ke geneticky
podminénym onemocnénim, které vznikd na
podkladé defektu (mutace) v genu. Postizeny gen

se mlze dédit v dané rodiné. Geny jsou soudasti
nasi DNA, kterd nese informaci (kéd) pro vznik
molekul (proteind).

Kazdy ¢lovék nese dvé kopie gent, které se mlizou
uplatnit v rozvoji syndromu dlouhého QT intervalu.
Mutace v jedné kopii nékterého z téchto gent (od
matky nebo otce) je dostatecnd ke vzniku LQTS. To
se nazyva autosomdlné dominantni typ dédi¢nosti
a rodi¢, ktery nese tuto mutaci mé 50 procentni
ganci (1:2) pfenosu nemoci na své déti. Sance, 7e
dité mutovany gen nezdédi je rovnéz 50 procent.
Nékdy se mUze jednat o autosomdlné recesivni
formu tohoto onemocnéni, kdy je ke vzniku LQTS
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 rodi¢e mutaci
a ani onemocnéni LQTS nemaji, zato dité LQTS ma
a mUlZe tuto nemoc prenést na své vlastni
potomky.
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4. Pfiznaky

Syndrom dlouhého QT intervalu se projevuje
nejcastéji v détském véku a v rané dospélosti.
Nejcastéjsi symptomy onemocnéni jsou omdlévani
a kolapsové stavy, ke kterym dochazi ¢asto

v prabéhu stavll zvysujicich srdecni frekvenci a
hladiny adrenalinu v krvi. Tak je tomu napfiklad u
sportovéni (zejména plavani), emocnich situaci
nebo pfi nahlych hlasitych zvucich. Diagnostika
syndromu dlouhého QT intervalu mUze byt sloZitd,
protoze relativné velkd skupina lidi s timto
onemocnénim nevykazuje Zadné ptiznaky. Po
stanoveni diagndzy LQTS jsou k dispozici Gc¢inné
formy terapie.

5. Diagnostika

diagndzy LQTS jsou: odebrani kompletni
anamnézy, patrani po moznych zndmkach vyskytu
LQTS v roding, fyzikalni vysetreni,
elektrokardiogram (EKG), monitorace srde¢niho
rytmu (Holter vySetfeni) a zatéZové vysetreni.
BohuZel v nékterych pfipadech muze byt stanoveni
diagndzy LQTS obtizné, protoze mnoho lidi s timto
onemocnénim ma zcela normalni EKG zaznam.

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
nésledné v pribéhu pér sekund schopen zachytit
elektrickou aktivitu srdce. Nékdy je potiebné
provést EKG vySetreni opakované.

5.2. Zatézovy test

Zatézovy test je zaloZeny na stejném principu jako
elektrokardiografické vysetfeni, akorat se EKG toci
pfed, v pribéhu a po zatézi na kole nebo vzacnéji
na béZzeckém 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 Ctyrmi az Sesti elektrodami pfilepenymi
na hrudniku. V pribéhu 24 — 48 hodin (maximalné
7 dni) monitoruje toto zafizeni elektrickou aktivitu
srdce, viechny aktivity v prib&hu monitorace
zaznamenava pacient do “deniku”.

5.4. Epizodni zaznamnik (event recorder)

Jednd se o dalsi verzi Holterovského vysetieni
popsaného vyse. Pri vyskytu jakychkoliv potizi
zafizeni spusti nahravani zaznamu srde¢niho
rytmu. Vyhodou nékterych novéjsich pfistrojt je,
Ze jsou jiz bez elektrod, takze v pfitomnosti
symptom( se jenom pfiklddaji k hrudniku v oblasti
srdce.

5.5. Echokardiografie (ECHO)

K zobrazeni srdce vyuziva echokardiografie
ultrazvukové viny. Vysetieni dokaze detekovat
rdzné strukturalni zmény srdce, napfiklad
onemocnéni srde¢niho svalu, oblasti ztenceni
svaloviny srdce nebo také abnormality srdecnich
chlopni. Pacienti se syndromem dlouhého QT
intervalu zavaznéjsi strukturalni abnormality srdce
nemivaji, ale doporucuje se provést ECHO
vySetreni k vylouceni jejich pfitomnosti.

5.6. Genetické vysetieni

Syndrom dlouhého QT intervalu je skupinou
geneticky heterogennich onemocnéni a v soucasné
dobé rozeznavame 16 typ(. Kazdy typ LQTS je
zpUsobeny mutaci v jiném genu. U asi 70 procent
pacientl s diagnézou LQTS je identifikovana
mutace v genech zodpovédnych za toto
onemocnéni. Vétsina pacientd ma mutaci v jednom
z téchto 3 genl: KCNQ1, KCNH2 a nebo SCN5A.
Tyto 3 geny jsou zodpovédné za LQTS typy 1, 2 a 3.

Vice informaci: https://guardheart.ern-net.eu



ERN GUARD-Heart Infromace pro pacienty

Syndrom dlouhého QT intervalu

6. Lécba

Ackoliv dosud neni znama kauzalni terapie vrozené
formy syndromu dlouhého QT intervalu, mame k
dispozici symptomatickou terapii, ktera
minimalizuje riziko kolapsovych stavd, ztraty
védomi a ndhlé srdecni zastavy. Typ léCby zavisi na
charakteru symptom, véku, pohlavi a konkrétni
genové mutaci. Betablokdtory jsou Iéky pouZivané
ke snizeni vzniku arytmii. Udava se, Ze tyto léky
Gcinkuji u 80 —90% pacientu. Betablokatory
nezkracuji QT interval, ale funguji na principu
blokovani plsobeni adrenalinu a jinych podobnych
latek na srdce a tim vedou ke zpomaleni srde¢ni
frekvence. U nékterych pacientl jsou kromé
betablokatord indikovany i jiné 1éky. U pacientd,
kde medikace neni G¢inna a nebo v pfipadech, kdy
pacient prodélal srdecni zastavu je nutné zvazit
implantaci kardioverter-defibrilatoru (ICD) a nebo
cervikdlni sympatektomii. Pfistroj ICD je schopen
rozeznat a terminovat vétsinu Zivot ohroZzujicich
arytmii. Cervikalni sympatektomie (také nazyvana
kardidlni denervace) je chirurgicky zakrok s cilem
prerusit komunikaci nervového propojeni se
srdcem, které vylucuje adrenalin a dalsi latky

s podobnym Ucinkem.

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

e Obecné je doporuceno vyhybat se zavodnimu
a fyzicky naroénému sportu.

e Sportovani je povoleno jenom na zakladé
doporuceni od specializovaného |ékare.

e Dusledné uZivani terapie betablokatory (dle
predpisu).
interval, mohou zhorsit pribéh onemocnéni.
Seznam |éku jek dispozici na strance
http://crediblemeds.org.

e Povzbuzeni pfibuznych prvniho stupné k
absolvovéni kardiogenetického vysetieni.

Nalez diagndzy LQTS a riziko moznosti pfenosu
nemoci na potomky muze vést k pocitim tzkosti a
k mnoha dal$im problémim. Pomoc pro pacienty a
jejich rodiny muze poskytnout i zkuseny
zdravotnicky socialni pracovnik nebo psycholog.

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 doporucovan u
vsech rodin pacientl s diagnézou LQTS a s mutaci v
genu zplsobujici toto onemocnéni. Pokud je u
pfibuzného nalezena stejnd mutace (familidrni),
nazyvame ho nosicem mutace a bude dale
kardiologicky sledovan. V pfipadé, Ze u pfibuznych
pficinnou mutaci nenalezeme, je jejich riziko
onemocnéni velmi nizké.

U pfibuznych pacienta s LQTS bez nalezu pfic¢inné
mutace je doporuceno kardiologické vysetreni
(nejprve u pfibuznych prvniho stupné). Pacienti s
LQTS 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.

10. LQTS a téhotenstvi

V pribéhu téhotenstvi je dilezité pokracovat

v terapii betablokatory. Nékdy mize byt nutné
zmeénit typ betablokatoru, protoze ne vsechny jsou
vhodné pro uzivani v téhotenstvi. V pfipadé uzivani
betablokatorl v téhotenstvi doporucujeme
planovat porod v nemocnici pro mozny vyskyt nizsi
srdecni frekvence u ditéte. Prvnich 9 mésicl po
porodu je doporucen zvyseny kardiologicky dohled,
protoze v tomto obdobi narlsta u matky riziko
vzniku arytmii (pfedevsim u pacientl s 2. typem
LQTS).
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