
Jak na primární elektrické 
syndromy 

Peter Kubuš 

 

Dětské kardiocentrum 2. LF UK 
v Praze a FN v Motole, Praha 

Kardiocentrum 



Dánsko, 2000-20062 

Dánsko: 5,38 mil. obyvatel 

 

Projekce pro ČR: ~95 – 140 úmrtí/rok 

• LQTS 

• CPVT 

• Brugada 

• SQTS 

• ERS 



Ackerman MJ et al. 



Syndrom dlouhého QT intervalu (LQTS) 
(příslušné geny identifikovány v ~ 75 % případů) 

Typ Gen/Chromozom Iontový kanál Distrib. T vlna Spouštěč 

LQT1 KvLQT1 / 11 Slowly activating 

delayed rectifier 

current Iks 

54 % zátěž 

emoce 

LQT2 HERG / 7 Rapidly activating 

delayed rectifier 

current Ikr 

35 % zátěž 

emoce 

LQT3 SCN5A / 3 Defective Na 

channel with 

repetitive 

reopenings 

10 % spánek 

klid zvuky 

LQT4 ? / 4 

LQT5 KCNE1, minK / 21 

LQT6 KCNE2, MiRP1/21 



Viskin S, Heart Rhythm 2009 

Allan WC et al. J Med Screen 2001 

Distribution of QTc in genotyped individuals 

Měření QT 

Goldenberg I et al. JCE 2006 



• Střední věk při prezentaci:14 let1 

• Romano-Ward (LQTS 1-6, 9-13) 

− AD, prevalence 1:2500 

− Izolované prodloužení QT 

• Roční incidence bez terapie1 

− SCD: 0,3 – 0,9 % 

− Synkopa: 5 % 

• Rekurence SCD/ACA (i přes BB): 14 % během 5 let2 

• Kumulativní riziko SCD/ACA u asymptomatických nosičů 

patogenní mutace: ~ 10 % od narození do věku 40 let3 

1Moss et al. Circulation 1991 
2Moss et al. Circulation 2000 
3Goldenberg I et al. JACC 2011 

LQTS Klinická manifestace 



Spouštěcí faktory arytmických příhod u LQTS 

Všechny arytmické příhody  

(letální i non-letální) Jen letální arytmické příhody 

Schwartz PJ et al. Circulation 2001 

Specifické „spouštěče“  
 Plavání pro LQT1  

− 99 % pac. s arytmickou příhodou při plavání mělo LQT1 

 Hlasité zvuky pro LQT2  

− 80 % pac. s příhodou v souvislosti s hlasitými zvuky mělo LQT2 



Zareba W et al.  

JACC, 2003 

LQT 1 

LQT 2 

LQT 3 

Cardiac event:  

- Synkopa/ACA 

- SCD 

Úmrtí při první příhodě 

ženy 
muži 



Schwartz et al. Circulation, 2011 

Torsade de pointes 
T wave alternans při ergometrii 



LQTS: ergometrie 

Klidové EKG 

QTc 396 ms 

3. min. zotavné fáze 

QTc 535 ms 

 3. – 7. min. zotavné fáze! 



Horner et al., Heart Rhythm, 2011 

LQTS Concealed LQTS 

LQTS: ergometrie  
zotavná fáze 

1 1 

2 

zotavení (min.) 

ΔQTc 



LQTS: adrenalinový test 

Pozitivní: proband 

nativní QT/QTc 380/442 ms 

adrenalin QT/QTc 430/542 ms 

Negativní: zdravý bratr 

nativní QT/QTc 380/402 

adrenalin QT/QTc 380/449 ms 

Dávka: 0,025 – 0,1 mg/kg/min 

• LQT1 
– Prodloužení QT ≥ 30 ms 

– Pozitivní prediktivní hodnota 76 % 

– Negativní prediktivní hodnota 96 % 

 

Priori SG et al. NEJM 2003 

Ackermann MJ et al. Mayo Clin Proc 2002 

Vyas H et al. Circulation 2006 

Khositseth A et al. Heart Rhythm 2005 

• LQT2  
– Dikrotické T vlny s T2 > T1 



Priori SG et al. 



Katecholaminergní polymorfní 
komorová tachykardie (CPVT) 

• Geneticky podmíněné onemocnění 

– intracelulární metabolismus Ca2+ 

• Normální klidové EKG, progrese komorové 
ektopie v zátěži 

– bidirekční/polymorfní KT 

• Symptomy zejména v dětském věku 

− průměrný věk při dg. 7,8 ± 4 roku1 

1Leenhardt, 1995 

A 

V 



Roston TM et al. 

• N = 236 

− dg. CPVT < 19 let 

− příbuzní 1. st. s 

fenotypem CPVT 

• RyR2 mutace u 60 % 



Priori SG et al. 



• Zkrácení repolarizace jako arytmogenní substrát 

• Pravděpodobně vysoká letalita ve všech věkových 

kategoriích 

− > 40 % do věku 40 let 

− reporting bias (podcenění incidence u asympt. pac.) 

− Rekurence srdeční zástavy ~ 10 % ročně 

− Nejasné rizikové faktory 

Mazzanti A et al. JACC 2014 

Syndrom krátkého QT intervalu (SQTS) 

FIS, novorozenec, QTc = 284 ms  



Priori SG et al. 



• AD, manifestace spíše u dospělých, ♂ 8x > ♀1 

− zpravidla v klidu/spánku2  

• Riziko arytmické příhody (sVT, VF, SCD, ICD terapie)3 

− 13,5 % ročně při anamnéze ACA 

− 3,2 % ročně při anamnéze synkopy 

− 1 % ročně u asymptomatických pac. 

1Gehi AK et al .J Cardiovasc Electrophysiol 2006 
2Priori SG et al. Circulation 2006 
3Fauchier L et al. Int J Cardiol 2013 

Syndrom Brugadových 

Nativní EKG Ajmalin 



Priori SG et al. 



• Nejasné genetické pozadí 

• Elevace QRS-ST junkce > 0,1 mV v inferolaterálních  

 svodech 

– Asociace s VF/SCD 

– Vysoká incidence benigního obrazu ER u dětí 

Syndrom časné repolarizace (ERS) 

Haissaguerre M et al. NEJM 2008 

Haissaguerre M et al. JACC 2009 

Nativní EKG Isoprenalin 



Priori SG et al. 



• Primární elektrické syndromy 

− Život ohrožující onemocnění 

− Předpokládaná prevalence je výrazně vyšší než 

současný diagnostický záchyt 

• EKG někdy umožňuje rizikovou stratifikaci 

− QT interval u LQTS 

• Jedinci se symptomy/podezřelou RA vyžadují 

analýzu EKG a případné následné vyšetření, 

v indikovaných případech včetně genetiky.  

Souhrn 

Děkuji za pozornost 


