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Popis pripadu:

39-leta zena byla prijata pro setrvalou
komorovou tachykardii. Po farmakoverzi
amiodaronem byla patrna abnormalni EKG
krivka. Programovanou stimulaci komor byla
vyvolana klinicka monomorfni komorova
tachykardie z vytokoveho traktu prave
komory a polymorfni komorove tachykardie.
Pri postkontrastnim zobrazeni magnetickou
rezonanci bylo zjisteno patologicke jizveni
spodni steny pravée komory a dominantni
difuzni postizeni leve komory.

Byla splnena diagnosticka kriteria (3 velka)
arytmogenni kardiomyopatie. Pacientce byl
Implantovan kardioverter-defibrilator.
Molekularne-genetickym vysetrenim byly
detekovany 2 mutace v genu pro plakofilin 2
(1 patogenni, 1 nejasneho vyznamu)

vV heterozygotnim stavu.

Zaver:

Arytmogenni kardiomyopatie je vzacngjsi
geneticky podminene onemocneni srdce,
které se dedi autozomalne dominantnim
Zzpusobem.

Obvykle byva postizena prava komora, coz
odrazi | soucasna diagnosticka kriteria.
Dominantni postizeni levée komory je neprilis
castou variantou tohoto onemocneni.
Zobrazeni magnetickou rezonanci spolu s
genetickym vysetrenim hraji zasadni roli v
pripadech, kdy nejsou splnena konvencni
diagnosticka kritéria.

Hlavnim uskalim molekularni diagnostiky
tohoto onemocneni je geneticky screeening
rodinnych prislusniku. Mutace genu maji
malou penetranci a variabilni expresivitu. Ne
vsichni nositelé patogenni mutace |sou
zatizeni rizikem nahleho umrti.

Obrazek ¢. 1 - prijmova EKG krivka: komorova

tachykardie, TF 260/min, LBBB, osa doleva (-40°)
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Obrazek ¢. 2 - detall EKG krivky po kardioverzi: sinus,
negativni T viny V1-3, episolon vina v Il , aVL
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3 - magneticka rezonance srdce, STIR
sekvence, postkontrastne je zvysena intenzita signalu
epikardialné difusne v leve komore, mezikomorovem
septu a na spodni steneé prave komory
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Obrazek ¢. 4 - patogenni sekvencni varianta v genu PKP2:
c.1307_1315delinsATTTAGTT p.(Leud36Hisfs*11)



