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SOUHRN

Arytmogenni ventrikularni kardiomyopatie je primarni strukturalni chorobou s fibrolipomatézni néhradou myokardu. Postihuje zpravidla pravou komoru,
existuji ale i formy biventrikularni a levostranné. Vznika na podkladé mutaci strukturalnich proteint mezibunécnych spoju v interkalarnich discich, predevsim
v desmozomech a vede k poruse mechanické i elektrické stability myokardu. Manifestuje se u mladsich dospélych, primomanifestaci je ¢asto nahla srde¢ni
smrt. Prevalence je asi 1:2000 az 1:5000.
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Arytmogenic ventricular cardiomyopathy

SUMMARY

Arrhythmogenic ventricular cardiomyopathy is considered to be a primary cardiomyopathy. Over the last few decades, although being a relatively rare disease
with its prevalence 1:2000 - 1:5000, there were numerous studies performed with the aim to elucidate the underlaying causes, pathogenesis, diagnostical
aspects and possible treatment options of the disease. Arrhythmogenic ventricular cardiomyopathy is genetically conditioned disease where proteins of the
cell-cell junctions are involved. Mutations of the myocardial intercalated dics proteins, mainly desmosomal proteins (e.g.plakoglobin), are held to be respon-
sible for electromechanical instability of the myocardium which causes regressive changes in cardiomyocytes in most cases of arrhythmogenic ventricular
cardiomyopathy. Subsequent morphological changes include fibrofatty replacement and inflammation of the myocardium. The condition results in structural
changes of the heart hence arrhytmias and other signs of heart disease. There are 3 variants of this cardiomyopathy:,classical’ variant with predominant right
ventricular involvement, biventricular and variant with left ventricular predominance. Clinical findings in patients with arrhythmogenic ventricular cardiomyo-
pathy suggested the most appropriate means of the diagnostics and helped to create Task Force Criteria for in vivo diagnosis of the disease. The major pitfall
and significance of arrhythmogenic ventricular cardiomyopathy lies in its common presentation as sudden cardiac death affecting mostly young adults.
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Arytmogenni ventrikuldrni kardiomyopatie (AVC) je gene-
ticky podminéna choroba, postihujici pfevazné pravou komo-
ru srde¢ni (PK) a projevujici se rozmanitymi morfologickymi
i klinickymi ptiznaky, z nichz nezédvaznéjsim je nahla srdec¢ni
smrt (NSS), kterd je ¢asto i primomanifestaci choroby. Preva-
lence je odhadovana asi 1:2000 az 1:5000, vyssi vyskyt je pro-
kdzan v oblasti Benatek, a téZ na feckém ostrové Naxos, kde
se vyskytuje v kombinaci s palmoplantéarni keratézou a ,viné-
nymi” vlasy (Naxos Disease). Muzi jsou AVC postiZeni Castéji
nez Zeny, v poméru asi 3:1 (1-3). Onemocnéni se manifestuje
zpravidla v mladsim dospélém véku, pfi fyzické ndmaze (¢asto
u atlet(). Objev AVC Ize s nadsazkou pfisuzovat Italii. V roce
1736 Giovanni Maria Lancisi (profesor anatomie na univerzité
La Sapienza v Rimé a osobni lékaF papeze) popsal v knize ,De
Motu Cordis et Aneurysmatibus” historii rodiny, kde se po 4
generace vyskytovala choroba, projevujici se pfiznaky dnes
popisovanymi u AVC (palpitace, dilatace a aneurysmata PK,
srde¢ni selhdni, nahla smrt) (4). PGvodné byla AVC povaZzo-
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vana za vrozenou vyvojovou vadu a oznacovéna za dysplazii
(5). Pozdéjsi vyzkumy potvrdily, Ze jde o geneticky podmi-
nénou chorobu, nikoli o vrozenou fokalni absenci myokardu
PK a pojem ,dysplazie” v ndzvu choroby ztratil opodstatnéni.
V roce 1995 byla tato chorobna jednotka Svétovou zdravot-
nickou organizaci zafazena mezi primarni kardiomyopatie (6).
Vzhledem k tomu, ze fenotyp choroby je zna¢né heterogenni
a zahrnuje i formy postihujici prevazné levou komoru (LK), i
obé komory, bylo doporuceno uzivat Sirsi ndzev arytmogenni
kardiomyopatie (7,8). Nejnovéji pak byla arytmogenni kardi-
omyopatie/dysplazie pravé komory (ARVC/D) spole¢nostmi
Heart Rhythm Society (HRS) a European Heart Rhythm Asso-
ciation (EHRA) pfejmenovéna na arytmogenni ventrikularni
kardiomyopatii (AVC) (9).

ETIOPATOGENEZE

AVC je geneticky podminénou chorobou mezibunéénych
spojeni (10,11). Jeji pficinou jsou mutace gen( kodujicich pro-
teiny interkalarniho disku (IKD), predevsim desmozom (12).
Zménéné proteiny, vzniklé na podkladé genovych mutaci, pod-
minuji ultrastrukturalni abnormity desmozomd, vedou k jejich
remodelaci, zkraceni, fragmentaci a k rupturam IKD (5,13). Ztrata
integrity desmozom@ muze podstatné ovlivnit i dal$i mezibu-
nécné spoje, jak gap junctions (nexy, které metabolicky i elek-
tricky propojuji cytoplazmu sousednich bunék), tak sodikové
membranové kandly. To vse pak vede ke snizeni mechanické
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