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Arytmogenni kardiomyopatie je geneticky vdzané onemocnéni charakterizované zénikem myokardu zejména pravé komory a jeho
nahrazenim tukovou a vazivovou tkani. Klinickému obrazu dominuje vyskyt arytmii, nej¢astéjsi pfi¢inou umrti byva nahla smrt. Dia-
gnostika je zaloZzena na zhodnoceni pfitomnosti velkych a malych kritérii. Zdsadnimi vySetfovacimi metodami jsou EKG, holterovské
monitorovani EKG, echokardiografie, magneticka rezonance, pfipadné dalsi metody. V terapii je nejdUlezitéjsi prevence nahlé smrti, tedy
|écba arytmii a zejména implantace kardioverteru-defibrilatoru.
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Arrhythmogenic right ventricular cardiomyopathy is a genetically-linked condition characterized by loss of the myocardium, particularly
that of the right ventricle, to be replaced by adipose and fibrous tissue. The clinical picture is dominated by arrhythmias, with
most patients dying suddenly. The diagnosis is based on search for the presence of major and minor criteria. Principal methods of
examination include electrocardiography, Holter ECG monitoring, echocardiography, magnetic resonance imaging and, possibly, other
methods. The key therapeutic consideration is prevention of sudden death, that is, management of arrhythmias and, most importantly,

cardioverter-defibrillator implantation.
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Arytmogenni kardiomyopatie (ACMP), znamé¢jsi pod jmé-
nem arytmogenni kardiomyopatie pravé komory (ARVC),
je onemocnéni charakterizované progresivnim ubytkem
svaloviny nejcastéji pravé komory (PK). Myokard je na-
hrazovan tukovou a fibrézni tkani, coz se makroskopicky
projevuje dilataci PK, ztenc¢enim jejich stén a poruchou
systolické funkce PK. Ta je typicky loziskova s obrazem
drobnych aneurysmat stény PK, neobvykla ale neni ani
difuzni porucha kontraktility PK. Postizeny mohou byt v§ak
obé komory, ¢i dokonce dominantné levd komora. Pravé
poznatky o biventrikularnim postiZzeni nas vedly k vyse
uvedenému terminologickému posunu.'

Prevalence ACMP je odhadovana na 0,02-0,1 % (nejcas-
téjise udava 1 : 5 000), zajimavy je endemicky vyskyt tohoto
onemocnéni v nékterych oblastech — napt. na ostrové Naxos
¢iv Italii v regionech Benatek a Padovy. Z hlediska genetiky
jde o nemoc s autosomalné dominantni dédi¢nosti, ale po-
psany jsou i autosomalné recesivni formy s charakterickym
kardiokutdannim postizenim (tzv. Naxos disease a Carvajaltv
syndrom). Mutace postihuji pfevazné oblast desmosomu.
Do soucasnosti byly identifikovany mutace v sedmi genech,
které jsou zodpovédné za rozvoj ACMP.**
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Klinickému obrazu dominuji ,,arytmické” pfiznaky, jako
jsou palpitace, slabost, synkopy ¢i zavraté, ¢asto vazané
na fyzickou zatéz. Prvnim projevem muze byt ale také nahla
smrt. Méné casto prevazuji znamky srde¢niho selhavani.
Pfiznaky se obvykle objevuji na prahu dospélosti, v dét-
ském véku se onemocnéni neprojevuje. Thiene rozdéluje
nemoc do ¢tyf stadii: v prvnim stadiu jde o subklinické
postizeni, pro druhé stadium jsou typické projevy elektrické
nestability, treti stadium se nazyva stadiem selhdvdni pravé
komory a posledni ¢tvrté stadium je charakterizovano bi-
ventrikuldrnim postiZenim s obrazem podobnym dilata¢ni
kardiomyopatii.®

Diagnoéza je nejcastéji stanovena kolem 30. roku véku.
ACMP postihuje castéji muze, projevy onemocnéni jsou
¢asnéjsi a vyraznéjsi u jedinc, ktefi jsou vice fyzicky zatézo-
vani.*”* V roce 1994 byla koncipovéana diagnosticka kritéria
pro stanoveni diagnozy ARVC, ktera byla velmi specificka,
nicméné malo senzitivni® V leto$nim roce byla publiko-
vana inovovana varianta, ktera zohlednuje nové poznatky,
reflektuje posun v diagnostickych metodach a také zvysuje
senzitivitu pro zachyt ¢asnéjsich fazi nemoci. Rovnéz sni-
zuje diagnosticky prah pro ptibuzné jedinci s prokazanou
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¢i suspektni ACMP. Byl zachovan ptivodni model velkych
a malych kritérii — k potvrzeni diagnézy ARVC je nezbytna
pritomnost dvou velkych kritérii, jednoho velkého a dvou
malych, nebo cty¥ malych kritérii, jako hrani¢ni ARVC
je hodnocena pritomnost jednoho velkého a jednoho
malého kritéria, a jako moznd ARVC pozitivita jednoho
velkého ¢i dvou malych kritérii vidy z riznych skupin - viz
tabulku 1. Pfetrvavajicim nedostatkem je absence ptiznaku
fenotypu s dominantné levokomorovym postizenim mezi
diagnostickymi kritérii.®

Velmi jednoduchym a cennym vysetfenim je EKG.
EKG zndmky ACMP byvaji pozorovany az v 90 % pripadi.
Typické je prodlouzeni trvani komplexu QRS ve svodech
V.-V, kde asi ve 30 % pripadd miize byt patrna vlna e,
dale negativita vln T v pravych prekordidlnich svodech

Tabulka 1 Diagnosticka kritéria

l. Globalni anebo regionalni porucha funkce ¢i struktury PK
Velké kritérium

Echokardiografické vysetreni
= regionalni porucha kinetiky PK (akineze, dyskineze, aneurysma)
=+ jedno z nasledujicich:

- rozmér RVOT v PLAX = 32 mm nebo > 19 mm/m?

- rozmér RVOT v PSAX > 36 mm nebo > 21 mm/m?

- frakéni zména plochy PK <33 %

MR
= regionalni porucha kinetiky PK nebo asynchronie kontrakce PK
= + jedno z nasledujicich:
- end-diastolicky objem PK > 110 ml/m? (muzi), resp. = 100 ml/m?
(zeny)
- ejekeni frakce PK < 40 %
PK ventrikulografie
= regionalni porucha kinetiky PK (akineze, dyskineze, aneurysma)
Malé kritérium
Echokardiografické vysetieni:
= regionalni porucha kinetiky PK (akineze, dyskineze)
=+ jedno z nasledujicich:
- RVOT v PLAX = 29 a < 32 mm nebo > 16 a < 19 mm/m?
- RVOT v PSAX = 32 a <36 mm nebo = 18 a < 21 mm/m?
- frakéni zména plochy PK >33 % a < 40 %

MR
= regionalni porucha kinetiky PK nebo asynchronie kontrakce PK
=+ jedno z nasledujicich:
- end-diastolicky objem PK > 100 a < 110 ml/m? (muzi),
resp. = 90 a < 100 ml/m? (zeny)
- ejekeni frakce PK> 40 % a <45 %

Il. Charakteristika stény pravé komory

Velké kritérium

» rezidudlni pocet myocytl < 60 % morfometricky (resp. < 50 %
odhadem) s fibrotickou néhradou myocytl ve > 1 vzorku z volné
stény PK, s tukovou tkani nebo bez ni

Malé kritérium

» rezidudlni pocet myocytli = 60 % a < 75 % morfometricky
(resp. = 50 %, < 60 % odhadem) s fibrotickou ndhradou myocytt
ve > 1 vzorku z volné stény PK, s tukovou tkéni nebo bez ni

lll. Abnormality repolariza¢ni faze

Velké kritérium
= negativni T-viny ve svodech V,-V; u osob starsich 14 let
v nepfitomnosti RBBB

(v 50-70 % pripadi). Dalsi charakteristickou znamkou je
vyskyt monomorfnich komorovych arytmii vznikajicich
v PK (tedy s morfologii blokady levého Tawarova raménka —
LBBB). V pripadech dominantniho postizeni LK je EKG
obraz odli$ny - negativita vin T se objevuje ve svodech V;
a V,, poptipadé ve svodech z dolni stény, stejné tak komo-
rové arytmie mivaji charakter blokady pravého raménka
Tawarova (RBBB).!

Signdlové zpriimérované EKG ukazuje piitomnost
nizkoamplitudovych pozdnich potencidlti. Holterovské
monitorovdni EKG dokumentuje elektrickou nestabili-
tu - cetné komorové extrasystoly vznikajici typicky v PK,
popiipadé setrvalé ¢i nesetrvalé komorové tachykardie
charakteru LBBB (resp. RBBB v pripadé arytmogenniho
loziska v LK). Echokardiografické vysetieni je jednou

Malé kritérium

= negativni T-viny ve svodech V, a V, nebo V,-V,
u osob starsich 14 let v nepfitomnosti RBBB

= negativni T viny ve svodech V,-V, u osob starsich 14 let
pfi kompletni RBBB

IV. Abnormality depolarizace a vedeni

Velké kritérium

= pfitomnost viny € ve svodech V-V,

Malé kritérium

= piitomnost pozdnich komorovych potencialli na signélové
zprGmeérovaném EKG v nepfitomnosti trvani QRS = 110 ms
na standardnim EKG (pozitivita minimdlné jeden z nasledujicich
parametrd):
- trvani filtrovaného QRS > 114 ms
- trvani terminalniho nizkoamplitudového signélu (< 40 pV) = 38 ms
- ,root-mean-square” (stfedni kvadratickd) voltaz terminalnich

40 ms <20 pv

» trvani termindlni aktivace QRS = 55 ms ve svodech V,-V,

v nepfitomnosti RBBB

V. Poruchy srde¢niho rytmu

Velké kritérium

= nesetrvalé i setrvalé komorové tachykardie morfologie LBBB
s ,horni osou” (negativni QRS ve I, lll a aVF, pozitivni v aVL)

Malé kritérium

= nesetrvalé i setrvalé komorové tachykardie morfologie LBBB
z vytokového traktu PK (s ,dolni osou” — pozitivni QRS ve Il Il a aVF,
negativni v aVL) nebo s neznamou osou

n Cetné komorové arytmie (> 500/24 h) pfi holterovském
monitorovani EKG

VI. Rodinna anamnéza

Velké kritérium

» ARVC u pfibuzného prvniho stupné stanovena podle téchto kritérii
- nekropticky nebo chirurgicky potvrzena ARVC u pfibuzného

prvniho stupné

- zachyt mutace asociované s ARVC u vySetfovaného pacienta

Malé kritérium

» ARVC u pfibuzného prvniho stupné v pfipadé, ze neni mozné
potvrdit diagnézu podle soucasnych kritérii

= anamnéza ndhlé smrti ve véku < 35 let u pfibuzného prvniho
stupné pii suspektni ARVC

= ARVC potvrzena nekropticky i chirurgicky nebo podle soucasnych

kritérii u pfibuzného druhého stupné

ARVC - arytmogenni kardiomyopatie pravé komory, LBBB - blokéda levého Tawarova raménka, PLAX — parasternalni dlouhd osa, PSAX — parasterndlni kratka
0sa, RBBB - blokdda pravého Tawarova raménka, RVOT - vytokovy trakt pravé komory
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ze zakladnich vysetfovacich metod. Sledujeme pfitomnost
morfologickych i funkénich zmén zejména PK. Nova
kritéria prinaseji jasnou hranici kvantifikujici zmény
nového diagnostického schématu je zahrnuti magnetické
rezonance (MR) do diagnostického algoritmu. Magneticka
rezonance umoznuje hodnotit funkeci PK, zobrazit loziskové
poruchy kinetiky PK, ale také zachycuje strukturalni zmény
ve sténach pravé, pripadné i levé komory. Magneticka
rezonance je schopnd detekovat pritomnost tukové tkané,
pti kontrastnim vySetfeni s podanim gadolinia zachytit
fibrotické postizeni (ptitomnost ,late enhancement®), které
je mnohem specifi¢téjsi nez izolovany priikaz tukové tkdné
(ta se muze vyskytovat i u zdravych jedinci).'”" Klasickou
metodou v hodnoceni funkce pravé komory je kontrastni
ventrikulografie pravé komory, ktera se v$ak v soucasnosti
uziva malo. Vypocetni tomografie (CT) je dal$i moznosti
zobrazeni strukturalnich zmén i poruch kinetiky PK. Jeji
vyuziti se nabizi zejména u nemocnych s implantovanym
kardioverterem-defibrilatorem (ICD), kdy neni provedeni
MR mozné.>"" Elektroanatomické mapovdni mize byt
pfinosné v detekei a lokalizaci okrskii myokardu postize-
nych onemocnénim, a slouzit tak napt. k cilenému odbéru
vzorku pfi endomyokardidlni biopsii. V téchto oblastech je
pfitomna sniZzena amplituda elektrické aktivity v dasledku
zaniku myocyti. Nejcastéji se toto vySetfeni provadi jako
soucast radiofrekven¢ni ablace. Endomyokardidlni biopsie
(EMB) je povazovana za velmi cenné vy$etfeni pro moznost
primého histologického vyhodnoceni vzorku myokardu in
vivo. V pozitivnim pripadé lze nalézt typickou fibrézné-tu-
kovou prestavbu stény PK spojenou s relativnim poklesem
poctu myocytu. Pravé atrofie myocyti a zvySené mnozZstvi
vaziva jsou pokladany za diagnosticky cennéjsi nez samotny
prikaz tuku. Problematicky je loziskovy charakter postizeni
PK a dale fakt, Zze subendokardialni oblasti srdecni stény
byvaji dlouho nepostizeny. Opomenout nelze ani riziko
perforace PK pti tomto vykonu.>®"

Shrnujici diagnosticky algoritmus predstavuje obrdzek 1.°

Za prediktory $patné prognozy jsou pokladany mlady vék
v dobé stanoveni diagnozy, rodinna anamnéza nahlé smrti,
anamnéza synkopy ¢i obéhové zastavy, zachyt komorovych
tachykardii a postizeni LK.® Odhaduje se, Ze ve Spojenych
statech americkych toto onemocnéni zodpovidd za 5 %
nahlych amrti u osob mladsich 35 let, v nékterych oblastech
Italie az za 25 %. Celkova mortalita se pohybuje kolem
2,5 % za rok. Nejcastéjsi pricinou smrti byva arytmicky
podminénd nahld srde¢ni smrt.”

V terapii ACMP mame kromé rezimovych opatfeni
(tzn. zejména omezeni fyzické zatéze) k dispozici nasledu-
jici lé¢ebné postupy: farmakoterapii (antiarytmika, 1écbu
srde¢niho selhani), radiofrekven¢ni ablaci, implantaci ICD
a chirurgickou léc¢bu. Z antiarytmik je za nejucinnéjsi
pripravek pokladan sotalol, dale jsou ¢asto doporucovany
beta-blokatory nebo amiodaron. Pfedpokladany pozitivni
vliv na mortalitu je pouze spekulativni, hodnoceni u¢in-
nosti lé¢by se opirda o pokles poc¢tu komorovych arytmii.
Radiofrekvencni ablace je nejlastéji zvazovana po im-
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Nemocny s rodinnou anamnézou nahlé smrti, s palpitacemi,
synkopou nebo bolestmi na hrudi

FyzikaIni vy3etieni, EKG
v

Vyhodnotte T-viny v hrudnich svodech, pfitomnost vin €,
komorovou tachykardii charakteru LBBB
|

Ne + * Ano
Pétrejte po jiné priciné obtizi, Podezieni na ARVC
doplnite echokardiografické v

vySetfeni a holterovské

monitorovani EKG Podrobné kardiologické

v vysetfeni, preruseni
sportovnich aktivit
Pfi podezfeni na ARVC v

Neinvazivni testy
Signdlové zprimérované EKG
Holterovské monitorovani EKG

L4té70vé testy
Echokardiografie
Magnetickd rezonance
Vypocetni tomografie
\/
Vyhodnotte diagnosticka kritéria
|
\/ \ v
Neodpovida ARVC Diagnéza nejista Odpovida ARVC
\/ \/
Zhodnotte podezieni Diagndza potvrzena
na idiopatickou Zahdjeni léchy
pravokomorovou Vysetreni
tachykardii pibuznych
\/
Kardiologickd Invazivni testy
dispenzarizace, Kontrastni
pravidelné ventrikulografie
piehodnocovéni EndomyokardidIni
stavu biopsie
A Elektrofyziologické
Dinan vysetfeni v
iagnéza
nepotvrzena Farmakoterapie

Pfi nedispéchu — ICD
Pri nedspéchu — radio-
frekvencni ablace
Pfi netispéchu — ven-
trikulotomie nebo
transplantace srdce

Obrézek 1 Diagnosticky algoritmus

plantaci ICD pfi nasledné vzniklé elektrické nestabilite,
ktera nékdy mutize mit aZ obraz arytmické boure. Musime
si vSak byt védomi skute¢nosti, Ze progresivni charakter
onemocnéni nezarucuje ani pfi okamzitém dobrém
uc¢inku katetrové ablace jeji trvaly efekt.!"* Prognosticky
pravdépodobné velmi prinosnym lé¢ebnym postupem
je implantace ICD, ackoli nemame tento predpoklad
potvrzen daty z randomizovanych studii. Z retrospektiv-
nich studii o ¢etnosti vyskytu intervenci ICD vime, Ze
v sekunddrni prevenci byla spravna terapie zaznamenana
u 94 % implantovanych a v pripadé primarni prevence
u 39 % nemocnych.”” Implantace ICD je jasné indikovana
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v sekunddrni prevenci, v primdrni prevenci je zajisténi
ICD doporucovano predev§im u nemocnych s ,maligni®
rodinnou anamnézou u ptibuznych prvniho stupné a pti
neuspésné farmakoterapii. V ptipadé progredujiciho pra-
vokomorového ¢i biventrikularniho selhani se uplatiuje
klasicka lé¢ba srdecniho selhdni (inhibitory angiotensin
konvertujictho enzymu/blokatory receptorti AT, pro angio-
tensin II, beta-blokatory, diuretika), v pripadech tézkého
biventrikularniho selhdvani maze byt nezbytna srdecni
transplantace. Chirurgickd 1é¢ba se dnes jiz prakticky
neuzivd - spocivala v pravokomorové ventrikulotomii
s odstranénim arytmogenniho substratu.
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