
MULTIFOKÁLNÍ EKTOPIE Z PŘEVODNÍHO SYSTÉMU 
– NOVÝ ARYTMICKÝ SYNDROM NA PODKLADĚ 

MUTACE V GENU SCN5A PRO SODÍKOVÝ KANÁL 
JAKO PŘÍČINA SRDEČNÍHO SELHÁNÍ 

 

Tereza Nedvědová, IKEM, 1. LF UK  
                                      8.5. 2017 
XXV. výroční sjezd České kardiologické společnosti 

Tereza Nedvědová, Miloš  Kubánek, Alice Krebsová, * Lenka Piherová,  Martin 
Bláha, Jana Vrbská, Petr  Peichl,  Vojtěch Melenovský, * Stanislav Kmoch,  Josef 
Kautzner 
 
Klinika kardiologie IKEM,  * Ústav dědičných metabolických poruch, VFN a 1. LF UK 



SCN5A gen 
• Kóduje Nav1.5 – alfa podjednotka: kanál zodpovědný za 

rychlý influx Na+ iontů způsobující rychlou depolarizaci 
kardiomyocytů, 4 transmembránové domény 

• Chromozom 3, 28 exonů, gen exprimován v pracovním 
myokardu i převodním systému 

• Součástí kanálu 4 beta podjednotky a další interagující 
proteiny 

• Mutace v tomto genu podmiňují široké spektrum 
arytmických syndromů 
 
 
 

Protter - visualize proteoforms   Omasits et 
al., Bioinformatics. 2013 Nov 21. 
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1. kazuistika – L.K., žena, 38 let 

• RA: nevýznamná 
• OA: Asthma bronchiale na bronchodil. terapii, jinak bez medikace. V 

dětsví sledována pro šelest na srdci, dříve praktickým lékařem 
popsán „zvlášní pulz“, dále nevyšetřována 

• NO: Ošetřena na akutním příjmu KK IKEM pro palpitace a 
námahovou dušnost. Symptomy progredující již 4 měsíce. 
Objektivně známky oboustr. kard. dekompenzace, BNP 1658ng/l. 

• TTE: Těžká systolická dysfunkce LK, EF 20-25%, nedilatovaná, PK se 
středně omezenou EF, minimálně středně význ. MiR  

• EKG: Rytmus koronárního sinu, intermit. akcelerovaný junkční 
rytmus, frekventní komorová ektopie různých morfologií z 
převodního systému 

• Holter EKG: Komorová ektopie 44% záznamu, polymorfní  
 



1. kazuistika – L.K., žena, 38 let 

• Průběh hospitalizace: Při diuretické léčbě ústup městnání, 
laboratorně BNP 1658...85ng/l, pacientka dále 
asymptomatická. Zvážena primárně arytmogenní etiologie 
srdečního selhání, terapie chinidinem 200mg á 6 hod. Dimise 
po 3 týdnech. 

• TTE: Středně omezená systolická funkce LK s EF 35-40%, 
středně významná mitrální insuficience 

• Holter EKG: Komorová ektopie 6% záznamu 

• Genetické vyšetření: Patogenní mutace v genu SCN5A 
(c.68635 C>T, p. R814W). 



1. kazuistika – L.K., žena, 38 let 

• Follow up:  

• Po 3 měsících dle Holter EKG 3% komorové 
ektopie. 

• Po 8 měsících normalizace funkce LK dle TTE.  
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2. Kazuistika – F.H., muž, 23 let  

• RA: Otec palpitace, matka otce blíže neurčená arytmie, PM 
• OA: V 16 letech dle Holter EKG 50% komor. ektopie, v 17 

letech popisována těžká dysfunkce dilatované LK s EF pod 
20%. 1. RFA v 17 letech - vyloučena přítomnost přídatné 
dráhy, RFA z RVOT a LK - rekurence KES do druhého dne. 2. 
RFA  v 18 letech - RFA v RV, poté registr. KES morf. RBBB. 
Bez chronické medikace (vysadil). 

• NO: Přijat plánovaně k RFA komorové ektopie. Bez větších 
limitací v běžném životě.  

• TTE: Dilatovaná LK s těžkou systolickou dysfunkcí, EF 20% 
• EKG: Rytmus koronárního sinu, RBBB, frekventní komorová 

ektopie morfologie RBBB+LAH 
 



2. Kazuistika – F.H., muž, 23 let  

• Průběh hospitalizace: Dle elektrofyz. vyšetření 
multifokální ektopie z Purkyňových vláken, 
provedena RFA v oblasti zadního svazku. 
Titrována terapie srdečního selhání, chinidin 
200mg á 4 hod s parciálním efektem.   

• Genetické vyšetření: Patogenní mutace v genu 
SCN5A (c.665G>A, p.R222Q) 

• Follow up: V zahraničí. Léky snášel krátce, za 4M 
byl úspěšně resuscitován pro FiK. Implantováno 
ICD. 



Chinidin 

• Izolován z kůry chinovníku 
(Cinchona) z čeledi 
mořenovité (chuť toniku, 
antimalarikum) 

• Třída Ia antiarytmických 
léků 

• 1749 již označen za 
„opium srdce“ 

• Blokuje především rychlý 
tok sodných iontů do 
buňky 
 
 

https://commons.wikimedia.org/wiki/File:Chinidi
n.svg 

http://www.latinwife.com/blog/colombia/cincho
na-pubescens/ 



Chinidin 

• Izolován z kůry chinovníku 
(Cinchona) z čeledi 
mořenovité (chuť toniku, 
antimalarikum) 

• Třída Ia antiarytmických 
léků 

• 1749 již označen za 
„opium srdce“ 

• Blokuje především rychlý 
tok sodných iontů do 
buňky 
 
 http://what-when-how.com/acp-

medicine/ventricular-arrhythmias-part-2/ 



Závěry: 

• Multifokální ektopie z převodního systému je 
arytmický syndrom způsobený mutací v SCN5A 
genu – popsány dvě patogenní (gain of function) 
mutace u našich pacientů 

• MEPPC je často asociován s reverzibilní arytmií 
indukovanou kardiomyopatií 

• Cílená kauzální terapie chinidinem může vést k 
výrazné redukci komorové ektopie a k normalizaci 
systolické funkce levé komory; alternativně lze 
použít amiodaron, flekainid 

• Vliv chinidinu na riziko srdeční zástavy není jasný 
 



Děkuji za pozornost.  
Pacing Clin Electrophysiological, 2006 



 


