Polimorficzny katecholaminergiczny czestoskurcz
komorowy
Kod Orpha: 3286 Kod OMIM: 615441

Opis choroby *

Definicja

Arare, severe genetic arrhythmogenic disorder of the structurally normal heart characterized
by catecholamine-induced ventricular tachycardia (VT) manifesting as syncope and sudden
death in young individuals.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Bidirectional ventricular tachycardia induced
by catecholamine
Czestoskurcz dwukierunkowy wywotany
katecholaminami
Podwdjny czestoskurcz wywotany
katecholaminami
Ztosliwy napadowy czestoskurcz komorowy
CPVT
Malignant paroxysmal ventricular tachycardia
Polymorphic ventricular tachycardia induced
by catecholamines

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10

3286 615441 147.2
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=3286

Rozszerzony opis choroby

Nazwa chorob. Katecholaminergiczny czestoskurcz komorowy (CPVT, ang. Catecholaminergic,
polymorphic vetricular tachycardia)

Synonimy: Polimorficzny czestoskurcz komorowy.

OMIM: 604772 (CPVT1), 611938 (CPVT2), 614916 (CPVT3), 614021 (CPVT4), 615441 (CPVT5)
Orpha Kod: 3286

ICD-10: 147.2

Definicja choroby

Katecholaminergiczny czestoskurcz komorowy (CPVT) jest rzadkg chorobg genetyczng serca,
w ktorej istnieje ryzyko wystgpienia groznych dla zycia arytmii komorowych. Najwieksze
ryzyko wystgpienia komorowych zaburzen rytmu serca wystepuje podczas wysitku fizycznego
lub stresu emocjonalnego. W spoczynkowym badaniu elektrokardiograficznym (EKG) czesto
nie stwierdza sie zadnych nieprawidtowosci. U czesSci pacjentéw w trakcie testu wysitkowego
ujawnia sie charakterystyczny dwukierunkowy czestoskurcz komorowy.

Etiologia. Podtoze genetyczne. Sposéb dziedziczenia

CPVT jest zwigzany z genetycznie uwarunkowanym zaburzeniem wewngtrzkomorkowym
obrotem wapnia. CPVT jest zwykle dziedziczony w sposéb autosomalny dominujacy, co
oznacza, ze wystarczy jedna kopia zmienionego genu od jednego z rodzicow, aby potomek
mogt odziedziczy¢ chorobe. W czesci przypadkéw mutacja moze wystapi¢ ,,de novo” tzn. po
raz pierwszy u danego cztonka rodziny. Najczesciej wystepujg mutacje w genach RYR2 (ang.
Ryanodine Receptor 2) ang. CASQ2 (ang. Calsequestrin 2), rzadziej w genach CALM1 (ang.
Calmodulin 1), TRDN (ang. Triadin) i KCNJ2 (ang. Potassium Voltage-Gated Channel Subfamily ]
Member).

Epidemiologia

CPVT jest rzadkim zaburzeniem. Szacuje sie, ze zapadalnos$¢ wynosi 1 na 10,000 oséb.

Opis kliniczny

CPVT zwykle manifestuje sie w dziecinstwie lub mtodosci, ale moze sie pojawi¢ w kazdym
wieku. Charakterystycznymi objawami sg czestoskurcze komorowe wywotane wysitkiem lub
stresem, ktére mogg prowadzi¢ do omdlen, drgawek lub nawet nagtej Smierci sercowe;j.
Wynika to z nadmiernej reakcji komoérek serca na hormony wydzielane podczas reakgji
stresowej, zwane katecholaminami. Niedokrwienie osrodkowego uktadu nerwowego w
trakcie napadu arytmii moze mylnie sugerowac tto neurologiczne. W zwigzku z tym przy
kazdym napadzie drgawkowym w trakcie wysitku fizycznego nalezy wzig¢ pod uwage CPVT.
Spoczynkowy zapis EKG jest zwykle prawidtowy, chociaz czasami wystepuje bradykardia i
wyraznie zaznaczona fala U. Zapis EKG stwierdzanych czestoskurczy komorowych moze byc¢
mniej typowy i przypominac arytmie typowg dla arytmii z drogi odptywu prawej komory
(RVOT, ang. Right Ventricular Outflow Track). W badaniu echokardiograficznym i w badaniu
UKG najczesciej nie stwierdza sie odchylen od stanu prawidtowego. W grupie pacjentow z
mutacjg w genie RYR2, u czesci pacjentdw moze wystgpi¢ kardiomiopatia przypominajgca
arytmogenng dysplazje prawej komory (ARVC - ang. Arrythmogenic rught ventricular
cardiomyopathy) i kardiomiopatie z niescalenia (LVNC - ang. left ventricular noncompaction
cardiomyopathy)

Diagnostyka




CPVT podejrzewa sie zwykle na podstawie wywiadu, zaburzen rytmu serca i omdlen
zwigzanych z wysitkiem lub stresem emocjonalnym. Celem diagnostyki wykonuje sie test
wysitkowy. Pewng diagnoze CPVT mozna postawi¢ w sytuacji stwierdzenia typowego
dwukierunkowego lub polimorficznego czestoskurczu komorowego w badaniu wysitkowym.
Wskazana konsultacja i diagnostyka genetyczna. Badanie genetyczne jest wykonywane celem
potwierdzenia diagnozy. W przypadku braku identyfikacji wariantu patogennego w badaniu
genetycznym o rozpoznaniu decyduje ocena kliniczna. Czesto wykonywane jest takze badanie
Holter EKG. W rzadkich przypadkach lekarz moze zdecydowac sie na test z wlewem
adrenaliny.

Leczenie

Leczenie CPVT obejmuje farmakoterapie, najczesciej z uzyciem beta-blokerow. W przypadku
niewystarczajgcej skutecznosci beta-blokeréw, mozna zastosowac flekainid. Istniejg
doniesienia o mozliwej skutecznosci lewostronnego odnerwienia serca. Wskazania do
implantacji kardiowertera-defibrylatora (ICD) z uwagi na mozliwg indukcje komorowych
zaburzen rytmu sg ustalane zawsze indywidualnie.

Zalecenia szczegblne

Pacjentom zaleca sie unikanie intensywnego wysitku fizycznego oraz sytuacji wywotujgcych
silny stres emocjonalny. Nalezy tez unikac niektorych lekéw, ktore mogg zwiekszyc¢ ryzyko
arytmii. Ci, ktérzy majg ICD, powinni by¢ Swiadomi mozliwosci interakcji z niektérymi
urzgdzeniami elektrycznymi i magnetycznymi.

Rokowanie

Wiekszos¢ oséb z CPVT moze funkcjonowacd prawidtowo z wyjatkiem udziatu w aktywnosciach
fizycznych zwigzanych z rywalizacjg i duzym wysitkiem, pod warunkiem optymalnego leczenia
farmakologicznego. Niesystematyczne przyjmowanie lekow zwieksza istotnie ryzyko powiktan
arytmicznych. Warto podkresli¢, ze warianty patogenne w genie RYR2 stwierdzane sg dos¢
czesto u 0séb niemanifestujgcych zadnych objawoéw choroby.

Organizacje pacjenckie

Sudden Arrhythmia Death Syndromes (SADS) Foundation https://www.sads.org/

Wazne strony internetowe

Genetics Home Reference:
https://ghr.nim.nih.gov/condition/catecholaminergic-polymorphic-ventricular-tachycardia#sta
tistics

https://www.omim.org :CPVT

Osrodki eksperckie

Poradnie kardiologiczne przy osrodkach referencyjnych Il stopnia. Poradnie w ktérych
pracujg lekarze majgcy dosSwiadczenie w leczeniu kanatopatii.

Poradnie genetyczne

https://ptgc.pl/poradnie-genetyczne/pelna-lista-poradni-genetycznych/ (konsultacja
genetyczna i diagnostyka molekularna)
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Zawarte informacje majg charakter ogélny. Decyzje dotyczgce metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczgcy pacjenta, w sposob dostosowany indywidualnie do
aktualnych potrzeb danego pacjenta, oméwiony i prowadzony przez lekarza. Zgodnie z art.
4 ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty (Dz.U. z 2022 r. poz.
1731) lekarz ma obowigzek wykonywad zawdd, zgodnie ze wskazaniami aktualnej wiedzy
medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami zapobiegania, rozpoznawania i leczenia
choréb, zgodnie z zasadami etyki zawodowej oraz z nalezytg starannoscia.
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