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Souhrn

Castou pfitinou nahlé smrti u déti a mladistvych jsou primarni kardiomyopatie, nejéastgji hypertrofické. Autofi upozorfiuji na moznou
pri¢inu nahlého umrti téz pfi arytmogenni kardiomyopatii/dysplazii pravé srdeéni komory. Onemocnéni neni vazano pouze na pravou stranu
srdce, ale pfitomnost tukové a vazivové slozky ve svaloviné je variabilni.
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Summary

Arrhythmogenic Right Ventricular Dysplasia / Cardiomyopathy (ARVD/C) as a Cause of Sudden Death

Common cause of sudden death in children and teenagers are primary cardiomyopathies, mostly hypertrophic. The authors refer to
arrhythmogenic right ventricular dysplasia / cardiomyopathy as a possible cause of sudden death. The disease is not limited to the right
hearth only, the presence of fat and scar tissue in the in the hearth muscle is variable.
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Nahla smrt u starSich déti a mladistvych neni sice ¢astym
jevem a pfi autoptické diagnostice je nutné vénovat pozornost
i diskrétnim ndlezdm. Vyznamnou roli v této problematice
predstavuje skupina vrozenych onemocnéni srdce — kardio-
myopatii (CM), a to ve vékové kategorii do 35 let (4). Pro soud-
nélékarskou diagnostiku je znalost vSech popsanych typu
tohoto onemocnéni nezbytna a navic mlze byt takova nahla
smrt pfedmétem i znaleckého posuzovani (2). Srdce nemusi
byt vzdy pfi tomto onemocnéni zvétSené (tj. pfesahuijici 4 pro-
mile vahy téla) a pfi celkové nejasném sekénim nélezu je vzdy
nutné srdce podrobné vySetfit. Samostatnou nozologickou
jednotkou CM, popsanou v 80. letech minulého stoleti, je aryt-
mogenni dysplazie/kardiomyopatie pravé srdec¢ni komory
ARVD/C — Armrythmogenic right ventricular dysplasia/cardiomy-
opathy, plivodné povazovana za jistou formu kardiomyopatie
hypertrofické — HCM (6).

Toto onemocnéni, postihujici pravou srdec¢ni komoru, je
povazovano za moznou pfiinu komorové tachyarytmie a téz
nahlé srde¢ni smrti u mladistvych, zejména pfi sportu (8).

Jsou znamy dvé formy onemocnéni — s dominantnim
a téz s recesivnim typem dédi¢nosti (Naxos disease)
a z hlediska kauzalni patogeneze se predpoklada, ze se jed-
na o dusledek mutace moznych az 7 gen(, zejména cyto-
skeletalniho genu — plakoglobinu a receptoru pro cardiac
ryanodine gen (10).

Klinick& diagnostika je obtizna a je zaloZzena na podrobném
laboratornim vySetfeni srdce zobrazovacimi a funkénimi meto-
dami (11).

Pro morfologicky priikaz onemocnéni je vyznamna lozisko-
va pritomnost tuku a téz vazivové slozky ve svalstvu pravé
komory. Tento nélez nelze v zadném pfipadé spojovat s pfi-

tomnosti tuku pod osrdcem v pravé srde¢ni komore, oznaco-
vany jako lipomatdzni atrofie myokardu (5). Z hlediska formal-
ni patogeneze tohoto onemocnéni se uvazuje o mozné apo-
ptéze srdecnich bunék, zanétu, nebo jako o dlsledku vrozené
dysplazie ¢i transformace srde¢nich bunék (14).

Japon$ti autofi doporucuji zafadit toto onemocnéni
(ARVD/C) do §irsiho kontextu akutnich chorobnych stavi
a navrhuji oznaceni — ABCDE syndrom — to je zkracené Arr-
hytmogenicity-Brugada Syndrom-Competitive sports-Death
(sudden)-Electric Disturbance (12).

Onemocnéni bylo téz diagnostikovano u psu — boxerd (1).

V tomto sdéleni demonstrujeme nélezy pfi této kardiomyo-
patii, které ukazuji rozmanitost v lokalizaci postizeni srdce
u jednotlivych umrti. PostiZzeni pravé komory srde¢ni nebylo
vyluéné, zmény jsme zjistili i v jinych usecich srdce, pfitom ale
nahly pribéh onemocnéni zlstal obdobny.

VLASTNI POZOROVANI

1. 10lety chlapec umira nahle doma v fijnu 2007 v no¢-
nich hodinach, pfi probihajici akutni respiracni infekci.

V anamnestickych udajich je zaznamenan v 8 mésicich
véku pad z postele s nalezem fisury na kosti klenby lebni,
znamky postizeni mozku pfi nasledném neurologickém vySet-
feni neprokazany.

Od dvou let véku se k hore¢natym stavim pfidruzovaly kre-
¢e, opakované sledovan na neurologii, ale nebyla jednoznac-
né stanovena diagndza, veden jako symptomaticka epilepsie.

Posledni neurologické vySetreni bylo tfi mésice pfed umr-
tim, na EEG zjistén jen lehce abnormalni zaznam. U chlapce
se téz postupné rozvijel obraz chronického zanétu pridusek
s asthmoidnimi projevy.
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Pitva byla provedena druhy den po smrti — pfitomny znam-
ky vyrazného méstnani krve v organech, na jatrech s ¢etnymi
nekrézami v jaternich lali¢cich. V mikroskopickém nalezu byl
edém mozku s perivaskularnimi hemoragiemi a na neuronech
nespecifické hypoxické zmény. Loziskové zmény na mozku
nalezeny nebyly.

Srdce nebylo zvétSené, hmotnost 145 g, prava komora sil-
né dilatovana a usporadani srdecénich oddild i cévnich odstu-
pt bylo fyziologické. Na mitralni chlopni byly drobné bradavgi-
té vybézky a endokard vytokové ¢asti levé komory byl zkaleny.
Drobnohledné vysetfeni pfineslo objasnéni az pfi vySetfeni
pravé srdec¢ni komory a zejména srde¢niho septa, kde jsme
mohli zjistit ohranienad depozita adipocytl s doprovodnou
vazivovou slozkou. Napadné zde bylo postizeni vodivého
systému srdecni pfepazky s lozisky tuku pfimo v Hisové svaz-
ku (obr. 1). Znamky vystupriovaného ob&hového selhani ve
velkém krevnim obéhu odpovidalo pravostrannému srdecéni-
mu selhani pfi této kardiomyopatii.
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Obr. 1. Lipomatoza v oblasti Hisova svazku, pfipad €. 1. HE, zvét-
Seni 300krat

2. 9lety chlapec umira v prosinci 2006 poté, co byla stano-
vena diagndza smrti mozku po 15 dnech hlubokého bezvédo-
mi.

Z anamnestickych udajl Ize zjistit, Ze gravidité pfedchazely
spontanni aborty, pfed€asny porod byl ve 27. tydnu, porodni
hmotnost 1610 g, délka 39 cm.

U ditéte byly v poslednich letech diagnostikovany opakova-
né stavy bezvédomi, podrobna opakovana neurologicka
vySetfeni neprokazala uchylky.

Posledni takovy stav bezvédomi byl p0l roku prfed smrti
a posléze dne 29. 11. 2006 obdobnéa porucha, kdy se ale po
laické a do 5 minut zajisténé lékarské péci nezdafila Uprava
védomi. Pretrvava fibrilace komor, echokardiografické vySetre-
ni diagnostikuje snizenou svalovou ¢innost levé srde¢ni komo-
ry, ale pfi standardni §ifi svaloviny (Dr. J. Gilik, Kardiocentrum
FN Motol). Pfes zavedenou elektrickou stimulaci a dalsi léCbu
se stav védomi jiz nepodafilo obnovit a kfiSeni je ukonéeno
pro znamky nezvratného poskozeni mozku.

Klinicka diagndza k sekci: Smrt mozku, maligni edém moz-
ku, v. s. katecholaminergni komorova tachyarytmie.

PFi pitvé byly zjiStény zmény, které odpovidaly klinické dia-
gnéze mozkové smrti, edém a posthypoxicko-ischemické
zmény. Vyznamny byl ndlez na srdci. Zde koncentricka hyper-
trofie levé srde¢ni komory (vaha 520 g), anatomické uspofra-
dani bylo typické.

V srdecni svaloviné levé komory byla patrna loziska tukové
tkané a fibrézy, ale téz drobna nekroticka loziska (obr. 2).
V imunohistochemickém nalezu tomu odpovidala loziska

vypadkl myoglobinu a desminu, svéd¢ici pro akutné probiha-
jici ischemicko hypoxické poSkozeni srdce. V pravé komore
jsme zmény nezjistili.

Diagnéza: arytmogenni dysplazie levé srde¢ni komory.
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3. 29lety muz, ndhle umira v no¢nich hodinach. Anamne-
stické udaje byly sporé, udajné trpél epileptickymi zachvaty,
jeho otec zemfel v mladém véku snad na infarkt myokardu
a jeho bratr je veden v kardiologické poradné.

Pfi pitvé, provedené po dvou dnech od umrti, bylo zjiSténo
méstnani krve ve velkém krevnim obéhu, edém mozku a plic
a téz znamky poranéni sliznice jazyka. Na srdci zjisténa
hypertrofie obou komor (520 g), znamky arterioskler6zy vénci-
tych tepen az Il. stupné, myofibréza a téz loziskové nekrozy
myocytd. V pravé srdecni komofe kromé toho nalezena loZis-
ka tukovych bunék a téz vaziva pfimo ve tkani a téz pod epi-
kardem. Ani hranice se svalovinou nebyla ostra.

Nalez sice nevylu€oval epilepsii, ale na myokardu byl zfe-
telny obraz arytmogenni dysplazie pravé srde¢ni komory.

4. 26leta Zena, normostenicka, byla v roce 1995 Ié€ena po
prasknuti plicni buly pro spontanni pneumotorax vilevo. Pro
pretrvavajici nalez buly v dolnim laloku levé plice a riziko opa-
kovaného pneumotoraxu byla po bézném predoperacnim
vySetieni objednana k videotorakoskopické operaci. Pfedope-
racni vySetfeni, kromé Udajl o opakujicich se bronchitidach,
nepfineslo Zadné neobvyklé nélezy. Pacientka byla jiz tfi dny
pred vykonem hospitalizovana a fadné premedikovana.

V souvislosti s vykonem ji byl podan Thiopental, Fentanyl,
Alloperin, Apaurin. Pfesto kratce po zahajeni vykonu doslo
k zastavé srdce, kterou se nepodafilo nepfimou ani pfimou
masazi, ani kardiostimulaci zvladnout. Po marnych pokusech
byla resuscitace za 2 a 1/2 hodiny ukonéena.

Nalez pfi pitvé svédcil pro obéhové selhani s obrazem akut-
ni venostazy organd. Srdce o hmotnosti 336 g bylo dilatovano.
Diskrétni subendokardialni fibréza v oblasti septa a mirna fib-
réza dvojcipé chlopné nevedly ke zjevnému hemodynamické-
mu uplatnéni. Dominantnim nalezem v8ak byla lipomatdza
srdce, kde tukova tkan masivné infiltrovala svalovinu nejen
v oblasti pravé siné a pravé komory, ale téz v enormnim roz-
sahu svalovinu levé komory a mezikomorové prepazky.

Mnohé kardiomyocyty jevily zfetelné znamka atrofie,
v nékterych Usecich svaloviny obou komor vystupovala do
popfedi rovnéz vyrazna steatéza. Prevodni systém zjevné
odchylky nevykazoval, v jeho okoli vSak byla zmnoZena tuko-
va tkan, obklopujici i AV uzel. Imunohistochemicky zjistény
vypadky myoglobinu v kardiomyocytech.
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Nalez nasvédcuje arytmogenni displazii s postizenim pravé
i levé komory srdce.

DISKUSE

Morfologicka diagndza arytmogennich kardiomyopatii
necini potiZze, pokud se na toto onemocnéni pamatuje a srd-
ce podrobné vySetfi. V klinické diagnostice i pfi pouziti
zobrazovacich metod je jeji stanoveni obtizné. Pribéh one-
mocnéni byva asymptomaticky, mohou pfedchazet funkéni
abnormality, charakterizované komorovou tachykardii
a zménami na QRS komplexu a pfitomnosti postexcitac-
nich vin. Stav mlze byt doprovazen poruchami védomi
a kfeCemi. Jako typické jsou popisovany zmény v pravé
srdeéni komorfe, charakterizované loziskovou fibrézou
a lipomatézou (fibrofatty infiltration).

Onemocnéni neni dosud jednoznaéné z hlediska etiologie
definovano, jedna se o geneticky heterogenni stavy. Ani z hle-
diska formalni patogeneze neni dosud zfejmé, pro¢ k uvede-
nému nalezu v srde¢ni svaloviné dochazi.

Presto, ze bylo onemocnéni popsano jako postizeni pravé
srde¢ni komory, pozdéjsi prace upozornily, Ze zmény mohou
byt i na strané levé (7, 9, 13).

Zmény na srdci, i u nami demonstrovanych umrti, Ize cha-
rakterizovat jako vyznamné variabilni. Pfitomn4 tukova i vazi-
vova tkan byla zcela vyzradla a ulozena pfimo v myokardu
a bez souvislosti s epikardialnim tukem.

U 10letého chlapce jsme zjistili zmény zejména v srdecni
prepazce a téz pfimo v Useku prfevodniho systému v AV junk-
ci, u 9letého chlapce to bylo postizeni levostranné, u 29letého
muze byl nalez pro toto onemocnéni typicky a u 26leté zeny,
zmirajici pfi tvodu do narkdzy, byla lipomatéza myokardu na
obou stranéch srdce.

Mikroskopicka vysSetifeni v€etné imunohistochemickych
prokazala také cCerstvé ischemicko-hypoxické zmény na
svalovych bunkach, pro které nemame jednoznacné
vysvétleni. Byly loziskové a jejich vznik mohl souviset téz
s letalné probihajici srde¢ni zastavou a naslednou tkano-
vou hypoxii (3).

Pfedneseno na 86. Sjezdu Némecké spole¢nosti pro soud-
ni lékarstvi, 26. 9.—29. 9. 2007, Mohu¢, Némecko.
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