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Cieszymy sie, ze nasz artykut ,Should a cardioverter-
-defibrillator be implanted in an Andersen-Tawil syndrome
patient with severe ventricular arrhythmias and syncope?” [1]
wzbudzit zainteresowanie Czytelnikow i otworzyt dyskusje na
tamach ,Kardiologii Polskiej”. Zespét Andersen-Tawila (ATS)
jest bardzo rzadkim schorzeniem genetycznym spowodowa-
nym najczesciej mutacja w genie KCNJ2 kodujacym jedno
z biatek kanatu potasowego Kir 2.1. [2]. Zmienne podtoze
genetyczne (do tej pory zidentyfikowano ponad 40 mutagji
i 3 nieduze delecje genu KCNJ2), a takze bardzo rzadki
charakter choroby (wystepowanie ok. 1 przypadku na 1 min
populacji) sprawiaja, ze w dobie badan obejmujacych tysiace
chorych stopniowo powiekszajaca sie wiedza na temat ATS
opiera sie jedynie na obserwacjach nieduzych grup pacjentéw
lub wrecz opisach pojedynczych przypadkéw [2, 3].

Obraz kliniczny ATS jest wyrazony zmiennie i moze sie
manifestowa¢ m.in. charakterystycznymi cechami dysmor-
ficznymi, okresowym porazeniem miesni szkieletowych
i ztozonymi komorowymi zaburzeniami rymu serca [2, 3]. Nie-
watpliwie, ze wzgledu na szerokie spektrum objawéw doty-
czacych réznych uktadéw, chorzy ci powinni pozostawa¢ pod
opieka grupy specjalistow. Czesto pacjenci z ATS poczatkowo
sq kierowani do neurologa z powodu nawrotowych omdlen
czy okresowych porazer miesni, ktére moga powodowac
zaréwno powtarzajace sie upadki, jak i nawet czasowe unie-
ruchomienie chorego. Podkresla to szczeg6lnie duze znacznie
dobrej wspoétpracy miedzy kardiologiem a neurologiem
znajacym specyfike kanatopatii, co ma réwniez oczywiste
znaczenie w prawidfowym ustaleniu przyczyn nawracajacych
omdlen czy zastabnie¢. U pacjentéw z ATS istotna role moga
odgrywa¢ omdlenia w mechanizmie wazowagalnym, ktére
powszechnie uznaje sie za omdlenia tagodne. Wykazano,
ze aktywacja ukfadu autonomicznego w srodowisku licznej
przedwczesnej ektopii komorowej moze petnic role czynnika
inicjujacego wystapienie migotania komér, a w konsekwencji
zatrzymanie krazenia [4].

Przedstawiona przez nas chora jest jednym z 15 gene-
tycznie potwierdzonych pacjentéw z ATS obserwowanych
w naszych osrodkach. W tej grupie oprécz dotychczas
opisanych mutacji zidentyfikowaliSmy 3 nowe mutacje genu
KCNJ2 [3]. Autorzy listu podkreslaja mozliwos¢ wspétwy-
stepowania dwoch mutacji powodujacych zaburzenia ryt-
mu/przewodzenia u tego samego pacjenta. Wspdtistnienie
dwoch bardzo rzadkich choréb genetycznych jest bardzo
interesujacym zagadnieniem i jest oczywiécie mozliwe. Jednak
prawdopodobieristwo takiej koincydenciji jest bardzo niewiel-
kie i nie badalismy dodatkowych mutacji u naszej pacjentki.
Warto tu przytoczy¢ wyniki duzej publikowanej serii, w ktérej

u 1250 niespokrewnionych probantéw sekwencjonowano
geny odpowiadajace za zespoty diugiego QT (u 540 z nich
panel genéw odpowiadajacych za LQT 1-8, za$ u 710 ko-
lejne geny, az do uzyskania informatywnego wyniku) — ATS
rozpoznano u 9 pacjentéw, stwierdzajac u nich wyfacznie
mutacje w genie KCNJ2. Jeden sposréd tych 9 chorych (11%)
przebyt epizod naglego zatrzymania krazenia w czasie terapii
citalopramem i lewomepromazyna, autorzy nie podali nato-
miast czestosci omdler w analizowanej grupie pacjentow [5].
Czesto$¢ nagtych zgonéw sercowych (SCD) w ATS jest
trudna do jednoznacznego ustalenia. ATS klasyfikowany réw-
niez jako zespo6t diugiego QT typu 7 byt uwazany poczatkowo
za chorobe, w ktérej arytmia ma tagodny przebieg, niezwia-
zany z ryzykiem SCD. Kolejne publikacje zweryfikowaty ten
poglad, chociaz wyniki badan obserwacyjnych podawane
przez rézne zespoty badaczy czesto réznig sie od siebie
dos¢ istotnie. W ostatnio opublikowanej pracy pogladowej
autorzy holenderscy nawet nie podajq przyblizonej czestosci
SCD w ATS, a jedynie stwierdzaja, ze czestos¢ ta ,wydaje sie
relatywnie niska” [2]. Co prawda, w najwiekszej dotychczas
opublikowanej liczebnie grupie chorych z ATS czestos¢
wystepowania zagrazajacych zyciu epizodéw torsades de
pointes/zatrzymania krazenia wyniosta ok. 3%, to jednak w tej
samej publikacji w 4 z 33 rodzin (12%) stwierdzono dodatni
wywiad w kierunku SCD [6]. Mimo omoéwionych powyzej
ograniczef, w naszej pracy dane dotyczace czestosci SCD
w ATS podaliémy za Sansone i Tawilem [7], ktérzy stwierdzi-
li, ze dotyczy ona ok. 10% chorych. W bedacej pod nasza
opieka grupie 15 chorych z ATS u 2 (13%) os6b doszto do
naglego zatrzymania krazenia, co skutkowato koniecznoscia
wszczepienia tym osobom kardiowertera-defibrylatora (ICD).
Ponadto ICD implantowano 4 innym pacjentom z nawracaja-
cymi omdleniami w ramach prewencji pierwotnej (u 1 z tych
os6b stwierdzono pézniej adekwatne wytadowanie) [3]. Warto
pamieta¢, ze niektére mutacje KCNJ2 wydaja sie wiazac ze
szczeg6lnie wysokim ryzykiem groznych arytmii [8].
Leczenie zaburzer rytmu serca u chorych z ATS moze by¢
prawdziwym wyzwaniem. W terapii arytmii komorowej stoso-
wano wiele réznych lekéw lub ich kombinacji. Zastosowanie
flekainidu (zaréwno w monoterapii, jak i terapii skojarzonej
z beta-adrenolitykiem) u chorych z ATS i z nasilong arytmia ko-
morowa jest od kliku lat raportowane w opisach pojedynczych
przypadkéw lub obserwacjach nielicznych grup chorych 2, 9].
Dotychczasowe wyniki leczenia wskazujg na skutecznos¢ tej
terapii, szczegdlnie u pacjentéw z uposledzeniem funkcji lewej
komory. Brakuje jednak udokumentowanych danych dotycza-
cych skutecznosci flekainidu w prewencji SCD. Dodatkowym
problemem jest dostepnos¢ flekainidu w Polsce — lek ten
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moze by¢ sprowadzany w ramach importu docelowego, co
utrudnia jego stosowanie. Warto réwniez wiedzie¢, ze istnieja
przestanki wskazujace, ze skutecznos¢ flekainidu moze zaleze¢
od rodzaju mutacji wywotujacej ATS [2]. Chociaz przedsta-
wiona pacjentka nie byfa leczona flekainidem, to w naszej
15-osobowej grupie chorych ztozone komorowe zaburzenia
rytmu stwierdzono u 8 oséb, a flekainid byt stosowany u czesci
pacjentéw z osobniczo zmienng poprawa [3].

W takim kontekscie, przy braku jednoznacznych wytycz-
nych dotyczacych wyboru optymalnego sposobu leczenia
zlozonych zaburzer rytmu serca u chorych z ATS, decyzja
o wszczepieniu ICD w ATS jest rzeczywiscie trudna i w naszym
przekonaniu powinna by¢ podejmowana indywidualnie, przy
uwzglednieniu wielu czynnikéw, z akceptacja proponowanego
leczenia przez samego pacjenta. Za sugerowane, poprzez ana-
logie do innych choréb elektrycznych serca, czynniki ryzyka
SCD uwaza sie wystepowanie omdlery, szybkich i objawowych
czestoskurczéw komorowych oraz pte¢ zeriska. Potencjalne za-
grozenie SCD, zakaz stosowania lekéw wydtuzajacych odstep
QT, argumenty za i przeciw zastosowaniu elektroterapii zostaty
szczegOlowo przedstawione opisanej chorej, ktéra pozostaje
pod nasza opieka bez wszczepionego ICD.
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V KONFERENCJA NAUKOWA — EKG WCZORAJ, DZIS 1 JUTRO

,V Konferencja Naukowa — EKG wczoraj, dzi$ i jutro” odbedzie sie
29 listopada 2014 roku w godzinach 9.00-15.00
w Auli 1000 Centrum Dydaktycznego Uniwersytetu Medycznego w todzi
(ul. Pomorska 251).

Organizatorem jest Katedra Kardiologii Uniwersytetu Medycznego w todzi.

Do udziatu zapraszamy lekarzy kardiologéw, pielegniarki, technikéw i ratownikéw medycznych,
a takze studentéw zainteresowanych problematyka elektrokardiologii.
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