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Smrtelna trias

Intenzivni medicina(traumatologie)
* Hypotermie méneé nez 32st = témer jisté smrt
- vliv na funkci trombocytl, na funkci koagulacnich faktord,
aktivace fibrinolyzy
* Acidosa

e Koagulopatie

zname stavy a kombinace priznaku, o kterych vime, Zze maji vyssi
mortalitu (napr. plicni edém + hypotense), nebo retézec nékolika nepfriznivych
faktort u stavl, kde primarné vysoké riziko neni



Kazuistika - anamneza

* Kristyna, 1985
168 cm/62kg

Z anamnézy:

RA: otec nar. 1959, léCen pro FS, 1 bratranec po RFA pro FS, zadné umrti nahlou
smrti nebo v mladsim veku

OA: nevyznamna — v détstvi kolapsy pfi delsSim stani, jinak neg.
Rekreacni az vykonnostni sport pravidelné 4-5x tydné -béh, kolo, lyze, bézky,
windsurfing, vysokohorska turistika

GAa FAO




Kazuistika- duvod vysetreni

1.kontakt na doporuceni sportovniho lékare v 6/2016 :

nalez cetnych polytopnich VES pri ergometrii

3s: R 00:13 - Manuslni  |zatez 25w, TF 79/min, TK: -

u asymptomatické mladé zeny

=y
)

Od TF 160/min VES mizi a objevuji se opét I
Il
v restituci v¢. kupletl, aerobni vykon normalni, .
, . JH
ST usek normalni., 1
v JE EEZE|
TK v norme JHrcls
zachycen QTc 494 msec na klidovém ekg H
ol




Kazuistika - vysetreni

Subj:

Bez potizi, intenzivneé sportuje, nékdy po sportu citi nepravidelnost
srdecni, ale jen proto, Ze je tazana, nijak ji neobtéZuje, sama by vibec
neresSila. Dusnost 0, bol. Na hrudi 0, kolapsy 0

Obj:

TK 135/80, TF 79 nepr. — ES, jinak norm. Fyzikalni nalez

EKG: sin., KES minimalné ze dvou mist, misty bigeminicky vazané.
QT 382 msec, QTc 447msec., ostatni prevodni casy v norme

UZ srdce bez patologie- normalni velikost srdecnich oddill, EF 70%,
normalni kinetika LK, nepfitomna zadna srdecni vada



Holter 6/2016
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Kazuistika - Holter 12/2017

Zaver:

Min, TF 33, max. 178/min, pfimérené zmény

19000 VES, tj. 18 % stahti (proti 6434/6% 2016)

60x kuplet, 10x triplet.

Pacientka nadale prakticky asmyptomaticka, zadna zmeéna stavu
UZ srdce beze zmény — normalni

Doporuceni : Zvazit elfyz, ale pacientka planuje graviditu, nic ji neni,
nechce.....



Holter 12/2019

Zaver:
Min.TF 34, max. 155/min

Témeér 15000 polytopnich VES, tj. 14 %
zaznamu, max. 624/hod.

1751 kupletu (x 56 pri 1.Holteru)
347 tripletu ( x 1 pfi 1.Holteru)
227 x salva 4 VES (0 pri 1. i 2. Holteru)

Pacientka gravidni ... 1. ¢ast triady




Kazuistika — plan dalsi pece

Plan dalsiho vysetreni :

( longQT + polytopni extrasystolie- zhorsujici se obj. nalez na Holteru)
Porod..Sestinedéli..kojeni.. Vysetreni v arytmologické poradné
Domluveno po Sestinedéli. (elfyz?, dalsi reseni??)

Zmeéna planu : Covid

Zruseny vsechny kontroly i dalsi vysSetreni.... (2. cast triady)



Kazuistika - 3. cast triady

4.12. 2021 hospitalizace:

Prijata po mimonemocnicni zastave a 15.min.laické resuscitaci (partner)
1. rytmus po prijezdu RZP fibrilace komor.

3 dny pred udalosti profuzni prijem, zvraceni, teplota,

vysetrena na infekcni klinice, poslana domu

Pri prijeti k hospitalizaci po zastavé — Cetné polytopni KES

Kalium 3,0mmol/I

Vsechny dalsi biochemickeé i hematologické vysledky v norme.

Pribéh priznivy, Casna extubace, Zadny neurodeficit



..pokracovani hospitalizace

UZ srdce (2.den po resuscitaci):

Mirné vétsi LK (62mm), mirna dilatace obou sini, neni HLK ani
hypertrofie PK, nevyzn. prolaps pf.cipu mitralis, jinak bez vady

EF 50-55%

Koronarografie: Zcela normalni nalez

MRI: Mirna diltatace obou komor se zachovalou systolickou funkci,
tenka midwall opacifikace v oblasti septa — nespecificke

Implantace ICD 13.12.2021



Kazuistika — novy plan

1) Genetické vysetreni — zaméreni na KMP a long QT

2) DalSi feseni v zavislosti na vysledku

3) Vysetreni v IKEM — kardiogeneticka konzultace

4) Dalsi pravidelné sledovani pacientky s cilem zachovat co
nejlepsi kvalitu zivota mladé zeny..

Doporuceno: neprovozovat lezeni, potapéeni, windsurfing

Od zavedeni ICD neméla vyboi......



Geneticke vysetreni - vysledek

Vy$etfeni bylo provedeno panelem 241 genl pro onemocnéni a vady srdce pomoci metody NimbleGene Sequence capture,
SeqCap EZ Solution-based enrichment. Nasledné bylo provedeno sekvenovani nové generace (NGS) na platforme lllumina
na pristroji NextSeq. Vyhodnoceni dat prob&hlo pomoci pragramu FinalistDx (IAB, a.s.). Metoda byla provedena dle SOP-LAB
-OLG-13. CNV analyza byla hodnocena programem VarSome Clinical (Saphetor SA).

V panelu jsou zafazeny geny: A2ML1, ABCA7, ABCCY, ACTA1, ACTAZ, ACTC1, ACTN2, ACVR2B, ADAMTS2, ADAMTSLA4, AEBP1, AKAPS,
ALG10B, ALMS1, ALPK3, ANK2, ANKRD1, APOA1, APOA2, APOB, APOE, APF, B2M, B3GALTS, B4GALT7, BAG3, BGN, BRAF, C1IR, C1S,
CACNA1C. CACNA2D1, CACNB2, CALM1, CALM2, CALM3, CALR3, CASQ2, CAV3, CBL, CFCT, CITED2, COL1A1, COL1A2, COL3A1,
COL5A1. COL5A2, COL12A1, COX15, CRELD1, CRYAB, CSRP3, CST3, CTF1, CTNNA3, DES, DMD, DNAJC19, DOLK, DPP6, DSC2,
DSG2. DSE. DSP, DTNA, EFEMP2, ELN, EMD, EPG5, EYA4, FBN1, FBN2, FGA, FHL1, FHL2, FHOD3, FKBP14, FKRP, FKTN, FLNA,
FLNC, FOXE3, GAA, GATA4, GATAS, GATAS, GATAD1, GDF1, GJA1, GJAS, GLA, GPD1L, GSN, HCN4, HFE, HRAS, CHST14, ILK, ITM28,
JAGT, JPH2. JUP, KAT6B, KCNA5 KCND2, KCND3, KCNET, KCNE2, KCNE3, KCNES (KCNE1L), KCNH2, KCNJ2, KCNJS, KCNJ8
KCNQ1 KLF10 KRAS, LAMA4, LAMP2, LDB3, LMNA, LOX, LTBP2, LTBP3, LYZ LZTR1, MAP2K1, MAP2K2, MED12, MFAPS, MIB1,
MMP21 MRAS, MURC, MYBPC3 MYH11, MYH6, MYH7, MYL2, MYL3, MYLK, MYLK2, MYOS, MYOM1, MYOZ2, MYPN, NEBL, NEXN,
NKX2-5 NKX2-6 NODAL, NOS1AP, NOTCH1, NPPA, NRAS, OSMR, P4HA1, PDLIM3, PKD1L1, PKP2, PLN, PLOD1, PPA2, PPP1CB,
PRDMS5. PRDM16, PRKAG2, PRKG1, PRKAR1A, PRNP, PSEN1, PSEN2, PTPN11, RAFT, RANGRF, RASA2, RBM20, RIT1, ROBO4,
RRAS RRAS? RYR2 SAA1, SCN1B, SCN2B, SCN3B, SCN4B, SCNSA, SCN10A, SCO2, SDHA, SGCD, SHOC2, SKI, SLC26A4,
SLC2A10. SLC39A13. SMAD2, SMAD3, SMAD4, SMAD6, SLMAP, SNTA1, SORL1, SOST, S0S2, SPRED1, SYNE?2, TAF1A, TAZ, TBX1,
TBX3. TBX5 TBX20, TCAP, TECRL, TGFB2, TGFB3, TGFBR1, TGFBR2, TLLT, TMEM43, TMPO, TNNC1, TNNI3, TNNI3K, TNNT2, TNXB,
TOMM40, TPM1, TRDN, TREM2, TRPM4, TSPYL1, TTN, TTR, TXNRD2, VCL, ZFPM2, ZIC3, ZNF469; hg38




Geneticke vysetreni - vysledek

* V genu DSC2 byla nalezena varianta neznamého vyznamu s moznou
patogenitou (c.755+5G>A). Tato varianta zatim neni uvedena v
databazich ani odbornych publikacich a je predikénim programem
hodnocena jako patogenni.

* Gen DSC2 je spojovan s arytmogenni dysplazii pravé komory. Jeho
dédi¢nost neni jednoznacneé stanovena

* Jednoznacénou kauzalni souvislost s onemocnénim probandky nelze
dle soucasnych poznatkul potvrdit.



Kazuistika — rok 2022

IKEM Praha — kardiogeneticka konzultace

Vzhledem k vysledku genetického vysetreni dale do péce ambulantniho
kardiologa s moznostmi konzultaci v IKEM

Ergometrie:

Tolerovala 170W do TF 162/min, bez potizi, cetné polymorfni VES
Holter:

Minim. TF 49(PM), max.TF 150/min, 15959 VES, az 1336/hod. 7x triplet
UZ srdce v norme

Netoleruje ani minim. davku BB, po dohodé s arytmology vysazen



Kazuistika -Holter 8/2022
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Minim. TF 49(PM), max.TF 150/min, 15959 VES, az 1336/hod.

7x triplet
QTc primér 500 ms.
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Zaver — realita

Mame vysledky desitek studii s ¢im dal sofistikovanéjsimi léky na KAVA
onemocnéni

e U tisict nasich pacientu umime stanovit velmi presnou miru rizika

* Na zakladé guidlines je umime vybavit co nejlepsi medikaci a navrhnout
optimalni reSeni ve svétle nejnovéjsich poznatkd.

* Vysledky nasi péce u téchto pacientl jsou dobre predikovatelné a v
komunikaci s pacientem mame padné a jednoznacné argumenty

Toto vSe za nas mozna za kratky cas muze ,vypocitat” Al



Zaver kazuistiky — Co dal ??

Smrtelnou trias jsem nenasla...

Po vysledku genetiky si skrtame graviditu i Covid — drivejsi vySetreni by nic
zasadniho nezménilo.

Zbyla "jen" hypokalemie pfri prajmu...... U pacientky s pluvodné velmi nizkym rizikem
se jen shodou nahod nestala smrtelnou komplikaci

U této pacientky ani u ji podobnych se nemuzeme opfrit o vysledky ze studii,
neumime je chranit léky, neumime predikovat jejich perspektivu (dékujeme za ICD)

Presto vyzaduji nasi péci- potrebuji nas cas, nase pochopeni pro to, ze chtéji zit
relativné normalni zivot, potrebuji a jesté dlouho budou potfebovat ¢lovéka

Empatii od Al necekejte ! i

Tato fotka od


https://bibliotecaescolaresccb.blogspot.com/2019/11/empatia-habilidade-fundamental-dos.html




