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Streszczenie

Abstract

Aktywno$¢ fizyczna moze si¢ wigza¢ z podwyzszonym ryzykiem naglej $mierci u 0sob z wczesniej nierozpoznang choroba
serca. Badania lekarskie, przeprowadzane zaréwno przed rozpoczeciem, jak i w trakcie treningu sportowego, uwzgledniajace
rejestracje spoczynkowego EKG, stanowig podstawe dzialan prewencyjnych, zmierzajacych do wezesnej identyfikacji os6b
zagrozonych nagta $miercig. Ocenia sig, ze czesto$¢ wystepowania naglych zgonéw wéréd mlodych sportowcéw z przyczyn
sercowych wynosi 2 na 100 tysiecy rocznie i jest ona jednocze$nie 2—4 razy wigksza w poréwnaniu z grupa oséb nieaktywnych
fizycznie. Najczestsza przyczyna naglej $mierci sercowej u mlodych sportowcédw ponizej 35. roku Zycia s kardiomiopatie:
kardiomiopatia przerostowa oraz arytmogenna kardiomiopatia prawej komory. Okoto 3-4% nagtych zgonéw z przyczyn
sercowych zwigzanych jest z genetycznie uwarunkowanymi chorobami kanatéw jonowych (bez zmian strukturalnych
w zakresie migénia sercowego), takimi jak: zespoly wydiuzonego i skréconego odstepu QT, zesp6t Brugadéw oraz
katecholaminergiczny polimorficzny czestoskurcz komorowy. Obraz kliniczny chordéb kanatéw jonowych wykazuje duzg
réznorodnosé. Ich przebieg moze by¢ zupelnie bezobjawowy. Moga wystepowac epizody krétkotrwatych omdlen czy tez
skutecznie przerywane incydenty zatrzymania czynnoéci serca. Pierwszym objawem tych choréb moze by¢ takze nagly zgon,
zwlaszcza podczas aktywnosci fizycznej. Celem tego artykutu jest dostarczenie wskazéwek pomocnych w identyfikacji zmian
w spoczynkowych elektrokardiogramach wystepujacych w genetycznie uwarunkowanych chorobach kanatéw jonowych,
szczegolnie w aspekcie prewencji nagtych zdarzen sercowych u mlodych, aktywnych fizycznie oséb.

Stowa kluczowe: elektrokardiogram, choroby kanaléw jonowych, sportowcy, nagta émier¢ sercowa

Physical activity is associated with an increased risk of sudden death for individuals with an undiagnosed cardiovascular
disease. Medical evaluations, including a resting electrocardiogram, conducted before and during physical training, enable
the identification of still asymptomatic athletes with life-threatening heart diseases and help to protect them from sudden
cardiac death. The incidence of sudden cardiac death is estimated at two cases for each 100,000 young athletes per year and
it is 2-4 times higher when compared with non-athletes. The most common causes of sudden cardiac death in athletes
younger than 35 are cardiomyopathies: hypertrophic cardiomyopathy and arrhythmogenic right ventricular cardiomyopathy.
Three to four per cent of young athletes who die suddenly have no evidence of a structural heart disease, and the cause
of their cardiac arrest is primarily electrical heart diseases, such as inherited cardiac ion channel defects (channelopathies),
including long and short QT syndromes, Brugada syndrome, and catecholaminergic polymorphic ventricular tachycardia.
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The clinical courses of all these channelopathies are highly varied. They can be asymptomatic. In certain cases, episodic
syncope or aborted cardiac arrest can occur. Sudden cardiac death, especially during physical exercise, can be the first sign.

The aim of this article was to provide some information helpful in the recognition of electrocardiographic changes in genetic
ion channel diseases, especially in the context of the prevention of sudden cardiac events in young athletes.

Key words: electrocardiogram, ion channel diseases, athletes, sudden cardiac death

WSTEP

agly zgon w czasie aktywnosci fizycznej jest cza-
| \ | sami pierwszym objawem wcze$niej nierozpo-

znanej choroby serca. Najczestsza przyczyna
naglej $mierci sercowej u mtodych sportowcow, ponizej
35. roku zycia, sa genetycznie uwarunkowane kardiomio-
patie: kardiomiopatia przerostowa w Stanach Zjednoczo-
nych i arytmogenna kardiomiopatia prawej komory w Eu-
ropie (w szczegolnosci w regionie Veneto we Wtloszech).
Wiréd przyczyn tych najbardziej dramatycznych zdarzen
wymieniane s3 takze choroby kanaléw jonowych, stano-
wigce podloze dla okoto 3-4% wszystkich przypadkow
nagtej $mierci sercowej u sportowcéw. Nie mozna wy-
kluczy¢, ze choroby te odpowiedzialne sg takze za znacz-
ng czes¢ naglych zgondw, ktorych przyczyny nie udalo sie
jednoznacznie ustalic.
Choroby kanatéw jonowych stwarzajg ryzyko powstania
z1osliwej, zagrazajacej zyciu, arytmii komorowej, dla kto-
rej czynnikiem wyzwalajacym jest, towarzyszaca aktywno-
$ci sportowej, stymulacja adrenergiczna. Ponad 90% przy-
padkow naglej $mierci sercowej u sportowcodw wystepuje
podczas lub bezposrednio po rozpoczeciu sesji treningowej
badz zawodow sportowych.
Celem niniejszej pracy jest dostarczenie wskazowek pomoc-
nych w identyfikacji genetycznie uwarunkowanych choréb
kanaléw jonowych na podstawie spoczynkowego elektro-
kardiogramu, zwlaszcza w aspekcie prewencji naglych zda-
rzen sercowych wsrod miodych sportowcow.

ZESPOL BRUGADOW

Zespdl Brugadéw (Brugada syndrome, BrS) to rzadka, uwa-
runkowana genetycznie choroba kanaléw jonowych serca,
charakteryzujaca si¢ stalym lub okresowym wysokim odej-
$ciem punktu J z uniesieniem odcinka ST oraz skfonnoscia
do arytmii komorowe;j.

Po raz pierwszy zostal opisany w 1992 roku przez braci Pe-
draiJosepha Brugadéw u o$miu chorych po nagtym zatrzy-
maniu krazenia, u ktorych w zapisie EKG stwierdzono blok
prawej odnogi peczka Hisa, z towarzyszacym uniesieniem
odcinka ST w odprowadzeniach V1-V3®,

Czesto$¢ wystepowania BrS szacuje si¢ na 5:10 000, ale war-
to$¢ ta wydaje sie istotnie niedoszacowana z uwagi na for-
my utajone lub skapoobjawowe choroby. BrS stanowi oko-
o 20% naglych zgonéw spowodowanych chorobami bez
zmian strukturalnych w sercu oraz 4-12% wszystkich przy-
padkéw naglej $mierci sercowej®.
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udden death during physical activity is sometimes the

first manifestation of an underlying cardiovascular

disease. The most common causes of sudden cardiac
death in athletes younger than 35 are genetic cardiomyopa-
thies (e.g. familial hypertrophic cardiomyopathy in the U.S.
and arrhythmogenic right ventricular cardiomyopathy in
Italy, especially in the Veneto region). Ion channel diseases
are also listed as causes of these tragic events. They account
for approximately 3-4% of all sudden cardiac deaths in ath-
letes). It cannot be excluded that these diseases are also re-
sponsible for a considerable proportion of sudden deaths
with unidentified causes.
Ion channel diseases carry a risk of malignant life-threat-
ening ventricular arrhythmia. It is triggered by adrener-
gic stimulation that accompanies physical exercise. Sudden
cardiac death in athletes is in over 90% of cases observed
to occur during or directly after initiating training or com-
petition.
The aim of this article was to provide some information
helpful in the recognition of electrocardiographic chang-
es in genetic ion channel diseases, especially in the con-
text of the prevention of sudden cardiac events in young
athletes.

BRUGADA SYNDROME

Brugada syndrome (BrS) is a rare genetic disease of cardi-
ac ion channels. It is characterised by a constant or periodic
high J point, ST segment elevation and a tendency to ven-
tricular arrhythmias.

It was described for the first time in 1992 by brothers Pe-
dro and Joseph Brugada in eight patients who suffered sud-
den cardiac arrest and in whom ECG revealed right bun-
dle branch block with accompanying ST segment elevation
in leads V1-V3@.

The incidence of BrS is estimated at 5:10,000, but this val-
ue seems to be considerably underestimated because of oc-
cult forms or forms with few symptoms. BrS accounts for
20% of sudden deaths caused by diseases with no structur-
al cardiac changes and 4-12% of all cases of sudden cardi-
ac death®.

The disease is usually manifested between the age
of 20 and 40; 85% of patients are men. It is characterised
by autosomal dominant inheritance with poor penetrance.
Although mutations in BrS have been found in 12 genes,
most of them are observed in genes encoding alpha
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Choroba najczesciej ujawnia sie miedzy 20. a 40. rokiem zy-
cia, w 85% przypadkow dotyczy mezczyzn. Dziedziczy sie
autosomalnie dominujaco ze stabg penetracja.

Chociaz u pacjentéw z BrS zidentyfikowano mutacje

w 12 genach, to wigkszo$¢ z nich dotyczy gendéw kodujacych

podjednostki alfa i beta kanatu sodowego (SCN5A, SCN1B

i SCN3B) oraz genéw regulujacych przeptyw przezblono-

wy (geny GPDIL i MOGI). Kazda z tych mutacji prowadzi

do dysfunkgcji kanalu sodowego i zmniejszenia dokomor-
kowego pradu sodowego I, . Szacuje si¢, Ze mutacje genu

SCN5A dotycza 20%, a pozostale zidentyfikowane geny 10%

pacjentéw z BrS. Podloze genetyczne u 70% pacjentéw z BrS

pozostaje wcigz niezdefiniowane™.

Zgodnie z aktualnymi wytycznymi w zaleznosci od morfo-

logii zespolu ST-T wyroznia sie trzy elektrokardiograficzne

typy BrS® (ryc. 1):

o typ I - z wypuklym uniesieniem odcinka ST i ujemnym
zatamkiem T (coved-shape ST-segment elevation);

o typ II - z wklestym uniesieniem odcinka ST o co naj-
mniej 1 mm z dodatnim lub dwufazowym zatamkiem T
(saddleback ST-segment elevation);

o typ III - z wklestym uniesieniem odcinka ST nieprzekra-
czajagcym 1 mm z dodatnim zatamkiem T (coved- or sad-
dleback-type ST-segment elevation).

Pewne rozpoznanie BrS mozna ustali¢ tylko wéwczas,

gdy wraz z typem pierwszym uniesienia odcinka ST

(w co najmniej jednym odprowadzeniu przedsercowym

prawokomorowym V1-V3), rejestrowanym spontanicznie

lub pod wplywem lekéw blokujacych kanat sodowy, wspét-
istnieje przynajmniej jedno z nastgpujacych kryteriow:
udokumentowane migotanie komdr lub polimorficzny

A

Ryc. 1. Warianty morfologiczne zespolu QRS w zespole Brugadow:

and beta subunits of the sodium channel (SCN5A, SCN1B
and SCN3B) as well as in genes that regulate transmem-
brane transport (GPDIL and MOG]I). Each of these mu-
tations leads to sodium channel dysfunction and reduc-
es inward sodium current I, It is estimated that SCN5A
mutations occur in 20% of BrS patients whereas the remain-
ing ones are found in 10% of patients. The genetic back-
ground of BrS in 70% of patients is still not defined®.

According to the latest guidelines, three electrocardiograph-

ic types of BrS can be distinguished based on the ST-T com-

plex pattern® (Fig. 1):

o type 1 — coved-shape ST-segment elevation;

o type 2 — a saddleback ST-segment elevation by at least
1 mm followed by a positive or biphasic T wave;

o type 3 - a saddleback ST-segment elevation not greater
than 1 mm followed by a positive T wave (coved- or sad-
dleback-type ST-segment elevation).

A certain diagnosis of BrS can be established only when the
first type of ST segment elevation (in at least one right pre-
cordial lead V1-V3), recorded spontaneously or after ad-
ministration of sodium channel blockers, is accompanied
by at least one of the following criteria: documented ven-
tricular fibrillation or polymorphic ventricular tachycardia,
positive family history of sudden cardiac death below the
age of 45, type 1 electrocardiographic changes in the fam-
ily, inducing ventricular tachycardia by programmed elec-
trical stimulation, syncope or agonal breathing at night®.

In cases of doubt (incomplete morphological picture of BrS

in resting ECG) it is possible to observe typical chang-

es when sodium channel blockers are administered®.

The most common substances used in practice are: ajmaline

C

A. Typ 1 - wypukle (co najmniej 2 mm) uniesienie odcinka ST i ujemny zatamek T
B. Typ 2 - wkleste (siodlowate) uniesienie odcinka ST o co najmniej 1 mm z dodatnim lub dwufazowym zatamkiem T
C. Typ 3 - wkleste (siodtowate) lub wypukte uniesienie odcinka ST ponizej 1 mm z dodatnim zatamkiem T

Fig. 1. Electrocardiogram patterns of Brugada syndrome:

A. Type 1 - a coved ST-segment elevation >2 mm followed by a negative T wave
B. Type 2 - a saddleback ST-segment elevation >1 mm (0.1 mV) followed by a positive or biphasic T wave
C. Type 3 - a saddleback or coved appearance with an ST-segment elevation <1 mm
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czestoskurcz komorowy, dodatni wywiad rodzinny w kie-
runku naglego zgonu sercowego w wieku <45 lat, zmiany
elektrokardiograficzne o typie I wystepujace u cztonkéw ro-
dziny, wyindukowanie czestoskurczu komorowego w czasie
programowanej stymulacji komér, omdlenie lub nocne od-
dychanie typu agonalnego®.

W przypadkach watpliwych (z niepelnym obrazem morfo-
logicznym BrS w spoczynkowym EKG) mozliwe jest ujaw-
nienie typowych zmian po zastosowaniu lekéw blokujacych
kanat sodowy®. W praktyce najczeéciej stosowana jest: aj-
malina (1 mg/kg w czasie 5 min), prokainamid (10 mg/kg
w czasie 10 min), flekainid (2 mg/kg w czasie 10 min). Pro-
wokacja farmakologiczna powinna odbywac si¢ w warun-
kach pelnego zabezpieczenia reanimacyjnego.

Zmiany charakterystyczne dla BrS moga ujawni¢ sie tak-
ze pod wplywem goraczki lub srodkéw modulujacych ak-
tywno$¢ ukladu autonomicznego (stymulujacych recepto-
ry alfa-adrenergiczne lub muskarynowe)”®.

Przesuniecie elektrod przedsercowych znad prawej ko-
mory ku gérze (do trzeciego lub drugiego miedzyzebrza)
w istotny sposob zwigksza wykrywalnos$¢ typowego dla BrS
uksztaltowania zespotu ST-T, co wynika z faktu, ze substrat
arytmogenny w BrS znajduje si¢ w drodze odptywu z pra-
wej komory®.

Przed ustaleniem rozpoznania wymagane jest wykluczenie
innych przyczyn zmian elektrokardiograficznych, w tym
tagodnego, czesto obserwowanego u sportowcow, zespo-
tu wezesnej repolaryzacji®'). Autorzy rekomendacji Eu-
ropejskiego Towarzystwa Kardiologicznego dotyczacych
interpretacji spoczynkowego elektrokardiogramu u spor-
towcow w celu odroznienia zespolu wezesnej repolaryza-
¢ji komér w prawokomorowych odprowadzeniach przed-
sercowych od zespotu Brugaddw zalecaja ocene potozenia
odcinka ST od punktu J do punktu oddalonego o 80 ms
(STj/STg): w przypadku zespotu wczesnej repolaryza-
cji ten fragment odcinka ST unosi si¢ do géry (ST;/STy,
<1 mm), w zespole Brugadéw opada (ST;/STy, >1 mm)"
(ryc.2).

Chociaz zazwyczaj pod wzgledem strukturalnym ser-
ce u pacjentéw z BrS nie wykazuje zmian chorobowych,
to pojawiaja sie¢ tez doniesienia o obecno$ci w miokar-
dium prawej komory zmian o charakterze zwyrodnienia
wldknisto-tluszczowego czy naciekéow limfocytarnych.
Moze to niekiedy stwarza¢ problemy w réznicowaniu, wy-
dawaloby si¢ — dwoch réznych, jednostek chorobowych:
arytmogennej kardiomiopatii prawej komory i zespotu
Brugadow!'?.

Badania Chunga i wsp. przeprowadzone w grupie 491 mto-
dych sportowcow wykazaly, ze przemieszczenie elek-
trod przedsercowych V1 i V2 do gory stosunkowo czesto
(11,8%) wiaze si¢ z uzyskaniem uksztaltowania zespotu
ST-T jak w typie II lub III BrS, szczegdlnie u sportowcow
wysokich, o duzej masie ciata oraz plci meskiej. Autorzy do-
niesienia wskazuja na konieczno$¢ zwracania uwagi na do-
ktadno$¢ umieszczania elektrod przedsercowych, aby unik-
na¢ uzyskiwania wynikéw fatszywie dodatnich®?.
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(1 mg/kg for 5 minutes), procainamide (10 mg/kg for
10 minutes) and flecainide (2 mg/kg for 10 minutes).
Pharmacological provocations should be conducted with
a complete resuscitation back-up.

The changes typical of BrS can be triggered by fever or au-
toimmune system modulators (stimulators of alpha-adren-
ergic or muscarinic receptors)”®.

The upward movement of precordial electrodes from above
the right ventricle (up to the third or second intercostal
space) significantly improves the detectability of ST-T seg-
ment pattern typical of BrS. This results from the fact that
the arrhythmogenic substrate in the BrS is localised in the
right ventricular outflow tract®.

Before making a diagnosis, it is essential to rule out oth-
er causes of electrocardiographic changes, including mild
early repolarisation syndrome, which is frequent in ath-
letes"*!V. In the recommendations of the European Soci-
ety of Cardiology regarding the interpretation of a rest-
ing electrocardiogram in athletes in order to distinguish
the early repolarisation syndrome in the right precordial
leads from Brugada syndrome, the authors advise to assess
of the position of the ST segment from the J point to the
point located at the distance of 80 ms (ST)/STy,): in the
early repolarisation syndrome, this ST fragment ascends
(ST;/STy, <1 mm) whereas in Brugada syndrome it de-
scends (STj/STy, >1 mm)™V (Fig. 2).

Despite the fact that usually there are no structural changes
in the heart of BrS patients, there have been reports about
the presence of fibrolipid changes or lymphocytic infiltrates

\ ST/STyy>1

ST/STyp <1

-+

80 ms

Ryc. 2. Diagnostyka réznicowa zespotu Brugadow (A) i zespotu
weczesnej repolaryzacji (B) w prawokomorowych odpro-
wadzeniach przedsercowych™

Fig. 2. Differential diagnosis between Brugada syndrome (A)
and early repolarization pattern (B) in right precordial
leads
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ZESPOL WYDLUZONEGO
ODSTEPU QT

Zespol wydtuzonego odstepu QT (long QT syndrome,
LQTSY) jest genetycznie uwarunkowang chorobg kanatéw
jonowych objawiajacg si¢ w elektrokardiogramie wydtuze-
niem odstepu QT z towarzyszacymi zmianami morfologii
zalamka T oraz zagrazajacymi zyciu incydentami arytmii
komorowej, indukowanymi najczesciej wysitkiem fizycz-
nym lub sytuacjami stresowymi.
Pierwszy opis LQTS przypisuje si¢ Meissnerowi, ktd-
ry w 1856 roku opublikowat doniesienie o naglym zgonie
gluchej dziewczynki, ktorej dwaj bracia takze zmarli nagle
w czasie silnego wzburzenia emocjonalnego?.
Aktualnie szacuje si¢, ze LQTS wystepuje z czestoscia
1:2000 zywych urodzen'”, wiec nie jest to choroba tak rzad-
ka, jak wcze$niej sadzono.
Dotychczas wyodrebnionych zostalo 13 typow LQTS, za-
leznych od mutacji genéw kodujacych biatka kanatow jo-
nowych kardiomiocytéw dla jonéw potasu (IKs, IKr, IK1),
sodu i wapnia, a takze genéw kodujacych inne bialka, ta-
kie jak ankiryna B (LQTS4), kaweolina-3 (LQTS9), yotiao
(LQTS11) czy al-syntrofina (LQTS12)1617),
Molekularne badania genetyczne wskazuja, ze trzy pod-
typy LQTS: LQTS1, LQTS2 i LQTS3 stanowia 65-75%
wszystkich przypadkéw tego zespotu (i jednoczesnie po-
nad 90% wszystkich zdefiniowanych genetycznie 13 podty-
péw). Globalna czesto$¢ wystepowania kazdego z pozosta-
tych 10 podtypéw nie przekracza 1%. Tto genetyczne okoto
20-25% przypadkow pozostaje weigz nieokreslone®.
Pod wzgledem wspolistniejacych pozasercowych objawow
klinicznych wéréd pacjentéw z LQTS wyroznia sie:
o zespOt Romano-Warda (LQTS bez gluchoniemoty);
o zespol Jervella-Lange-Nielsena (LQTS z gtuchoniemotg);
o zespoOl Andersen-Tawila (LQTS z okresowymi napada-
mi oslabienia migsniowego po wysilku, niskim wzrostem,
niedorozwojem zuchwy, krétkimi palcami u rak i stop);
o zesp6l Timothyego (LQTS z syndaktylig, blokiem przed-
sionkowo-komorowym 2:1, makroskopowa zmienno$cig
zatamka T, czasem z wrodzong wadg serca, okresowg hi-
poglikemig, zaburzeniami poznawczymi i autyzmem).
W elektrokardiogramach osob z LQTS, poza wydtuzeniem
odstepu QTc (>0,45 s u mezczyzn oraz >0,46 s u kobiet
i u dzieci powyzej 15. roku zycia wedlug wzoru Bazetta),
mozna zarejestrowa¢ odmienne, zalezne od typu genetycz-
nego, wzorce morfologiczne zespotéw ST-T: w LQTSI za-
tamek T jest wydluzony, wysoki, o szerokiej podstawie,
w LQTS2 zatamek T jest niskonapigciowy, wyraznie zaze-
biony (dwudzielny), natomiast typowa cechg LQTS3 jest
dhugi izoelektryczny odcinek ST, po ktorym nastepuje wa-
ski, spiczasty zatamek T (ryc. 3).
Do innych elektrokardiograficznych zmian, wchodzacych
w zakres kryteriow diagnostycznych LQTS wedlug Schwa-
rza, nalezg: zarejestrowany wieloksztaltny czestoskurcz
komorowy torsade de pointes, naprzemienno$¢ zalam-
kow T (ryc. 4), zazgbione/dwugarbne zalamki T w trzech
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in the right ventricular myocardium. This can sometimes
cause problems in a differential diagnosis of, as it might
seem, two separate disease entities: arrhythmogenic right
ventricular cardiomyopathy and Brugada syndrome?.
The studies of Chung et al. with 491 young athletes re-
vealed that moving precordial electrodes V1 and V2 up-
wards is relatively frequently (11.8%) associated with ob-
taining the ST-T complex pattern typical of type II or III
BrS, particularly in men, tall athletes and of high weight.
The authors emphasise the necessity of careful precordial
electrode placement so as to avoid false positive results!'?.

LONG QT SYNDROME

Long QT syndrome (LQTS) is a genetic ion channel disease

manifested electrocardiographically by a prolonged QT in-

terval with accompanying changes of the T wave pattern
and life-threatening ventricular arrhythmic events usually
induced by physical exercise or stress.

For the first time, LQTS was described in 1856 by Meiss-

ner who published a report of a sudden death of a deaf girl

whose two brothers had also died suddenly upon strong
emotional excitement?.

It is currently estimated that the incidence of LQTS

is 1:2,000 live births"); the disease is not as rare as it used

to be thought.

To date, 13 types of LQTS have been distinguished. They

depend on mutations of genes encoding proteins of cardio-

myocyte ion channels for potassium (IKs, IKr, IK1), sodi-
um and calcium as well as genes encoding other proteins
such as ankyrin-B (LQTS4), caveolin-3 (LQTS9), yotiao

(LQTS11) and al-syntrophin (LQTS12)117),

Molecular genetic studies indicate that there are three sub-

types of LQTS: LQTSI, LQTS2 and LQTS3 account for

65-75% of all cases of this syndrome (and constitute over

90% of all 13 genetically defined subtypes). The global in-

cidence of each of the remaining 10 subtypes is utmost 1%.

The genetic background of approximately 20-25% of cases

is still unknown®.

In terms of concomitant extracardiac symptoms, the follow-

ing syndromes are distinguished in LQTS patients:

o Romano-Ward syndrome (LQTS without deaf-mutism);

o Jervell and Lange-Nielsen syndrome (LQTS with deaf-
mutism);

o Andersen-Tawil syndrome (LQTS with periodic muscle
weakness after physical exertion, short stature, microgna-
thia as well as short fingers and toes);

o Timothy syndrome (LQTS with syndactyly, 2:1 atrioven-
tricular block, macroscopic T wave variability, sometimes
congenital heart defect, periodic hypoglycaemia, cogni-
tive impairment and autism).

Electrocardiograms of individuals with LQTS, apart from pro-

longed QTc interval (>0.45 s in men and >0.46 s in women

and children above the age of 15 according to Bazett’s formu-
la), can also reveal different (depending on the genetic type)

ST-T complex patterns: in LQTSI, the T wave is prolonged,
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Ryc. 3. Morfologia zespotéw ST-T w réznych typach genetycznych zespotéw wydluzonego odstepu QT

A. LQTSI - zalamek T wydluzony, wysoki, o szerokiej podstawie

B. LQTS2 - zatamek T zazgbiony

C. LQTS3 - zalamek T wyski, spiczasty i znacznie oddalony od kotica zespolow komorowych
Fig. 3. ST-T-wave patterns in different genetic types of congenital long QT syndrome*?):

A. LQTSI - broad-based T-wave
B. LQTS2 - bifid T-wave
C. LQTS3 - late-onset peaked T-wave

odprowadzeniach oraz bradykardia (czestos¢ rytmu serca
ponizej 2. centyla dla wieku)©@?.

Elektrokardiogram wykonany w trakcie i po wysitku moze
ujawnic¢ lub wzmacnia¢ fenotypowe cechy zalamka T u pa-
cjentéw z LQTS1 i LQTS24Y.

Z kolei badania Viskina i Adlera wykazaly, ze u 0séb z LQTS
w odpowiedzi na pionizacje dochodzi do wydluzenia odste-
pu QTc, zamiast oczekiwanego jego skrocenia, a wydluze-
nie to utrzymuje si¢ nawet po zakonczeniu proby i powro-
cie czynnosci serca do warto$ci wyjsciowych@2.,

Do zatrzymania krazenia u pacjentéow z LQTS docho-
dzi w mechanizmie czestoskurczu komorowego torsade
de pointes, ktéry moze degenerowa¢ w migotanie komor.
Typowymi czynnikami wyzwalajacymi zdarzenia sercowe s3:
w LQTS1 wysilek fizyczny (zwlaszcza plywanie) oraz stres
emocjonalny, w LQTS2 gloény bodziec stuchowy (np. nagly
dzwiek budzika). U pacjentéw z LQTS3 czesciej do zdarzen
sercowych dochodzi w okresach fizjologicznie zwolnionej
czynnoci serca (w czasie odpoczynku lub snu)@.

Podloze genetyczne LQTS ma wyrazny wplyw na przebieg
kliniczny choroby. O ile globalne ryzyko wystapienia roz-
nych zdarzen sercowych (omdlenia, zatrzymania krazenia

Ryc. 4. Naprzemienny zatamek T w zespole wydtuzonego QT
Fig. 4. T wave alternans in congenital long QT syndrome
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high and broad-based; in LQTS2, the T wave is low-amplitude
and visibly bifid; in LQTS3, the ST segment is long, isoelec-
tric and followed by a narrow and peaked T wave!" (Fig. 3).
Other electrocardiographic changes that are listed
as Schwarz’s LQTS diagnostic criteria include: recorded poly-
morphic ventricular tachycardia (forsade de pointes), T wave
alternans (Fig. 4), notched T wave in three leads and brady-
cardia (heart rhythm below the 2™ percentile for age)®.
Electrocardiography conducted during and after exercise
can reveal or strengthen phenotypic traits of the T wave in
LQTS1 and LQTS2 patients®".

Moreover, Viskin and Adler demonstrated that in LQTS pa-
tients QTS interval prolongation, rather than its anticipated
shortening, is observed as a response to standing, and this
prolongation persists even after the test has ended and when
the cardiac function has returned to its initial values®**.
Cardiac arrest in LQTS patients is caused by ventricular
tachycardia (torsade de pointes) which can degenerate into
ventricular fibrillation.

Typical features that induce cardiac events are: physical
exercise (particularly swimming) and emotional stress in
LQTS1 and a loud auditory stimulus (e.g. a sudden alarm
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czy naglego zgonu) jest istotnie wyzsze wsréd pacjentéw
zLQTS112, 0 tyle w LQTS3, przy wzglednie skapoobjawo-
wym przebiegu, ryzyko samych przypadkow naglej $mier-
ci jest wieksze®,

W stratyfikacji zagrozenia naglym incydentem sercowym
(omdlenie, zatrzymanie czynnosci serca, nagly zgon) u osob
z LQTS przed ukonczeniem 40. roku zycia i bez stosowania
leczenia nalezy, poza diugo$cia odstepu QTc i typem gene-
tycznym, bra¢ pod uwage takze pte¢ pacjenta®.

Normy czasu trwania odstepu QTc odnoszace si¢ do populacji
ogdlnej nie maja zastosowania u sportowcéw, u ktorych czas
tego odstepu jest istotnie dtuzszy. Stanowi¢ to moze problem
w identyfikacji 0sOb z genetycznie uwarunkowanym LQTS.
W 2007 roku Basavarajaiah i wsp. poddali szczegétowym
badaniom kardiologicznym oraz badaniom genetycz-
nym wyodrebniong z 2000 mlodych sportowcédw 7-osobo-
wa grupe (0,4% wszystkich sportowcéw) z odstepem QTc
>460 ms. Tylko troje z nich miato odstep QTc >500 ms i tyl-
ko u nich rozpoznano LQTS. Autorzy doniesienia uwazaja
wiec, ze wartoéci QTc ponizej 500 ms u sportowcdw czynia
rozpoznanie LQTS mato prawdopodobnym®”, cho¢ catko-
wicie go nie wykluczaja.

ZESPOL SKROCONEGO
ODSTEPU QT

Zespot skroconego odstepu QT (short QT syndrome, SQTS)
to rzadka, heterogenna genetycznie, o autosomalnie domi-
nujacym sposobie dziedziczenia, choroba kanatéw jono-
wych. SQTS opisany zostal po raz pierwszy przez Gussaka
i wsp. w 2000 roku®®.

Obecnie wyodrebnionych zostalo szes¢ typow genetycz-
nych SQTS dotyczacych mutacji genéw kodujacych biatka
kanatow potasowych: IKr (gen KCNH2), kanatu IKs (gen
KCNQI),IK1 (gen KCNJ2) oraz kanaléw wapniowych typu
L (geny CACNA1C, CACNB2, CACNA2D)®).

Typowym objawem elektrokardiograficznym SQTS jest
skrocenie lub brak odcinka ST, co powoduje jednocze$nie
skrécenie odstepu QTc ponizej 320-330 ms oraz odstepu
Jpoint= T peak PONIZej 120 ms® (ryc. 5). Odstep QTc w SQTS
pozostaje niezmienny w trakcie przyspieszenia czynno$ci
serca podczas wysitku.

W odprowadzeniach przedsercowych V2-V4 rejestruje si¢
czesto zatamki wysokie T wykazujace pewne cechy zalez-
ne od podtypu SQTS: w SQTSI1 sa waskie i symetryczne,
w SQTS2 sg rowniez symetryczne, ale poszerzone, nato-
miast w SQTS3 s3 wyraznie asymetryczne. U pacjentow
z SQTS4 i SQTS5 obserwowano skrocenie odstepu QTc
wraz z uniesieniem odcinka ST w odprowadzeniach V1-V3
o morfologii jak w zespole Brugadéw (zaréwno w spoczyn-
ku, jak i po prowokacji ajmaling)©.

Wirdd elektrokardiograficznych kryteriow diagnostycz-
nych SQTS zaproponowanych przez Golloba poza skréco-
nymi odstepami QTc oraz J,;,-T,eu znalazly sie réwniez
udokumentowany czestoskurcz komorowy lub migotanie
komor, a takze epizody migotania przedsionkéw®?.
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Ryc. 5. Nieobecny odcinek ST, spiczasty zatamek T i odstep
Tooint Tpear <120 ms w zespole skréconego QT

Fig. 5. Absent ST segment, peaked T-wave and ] i, T ea interval
<120 ms in short QT syndrome

clock sound) in LQTS2. In LQTS3 patients, cardiac events
are usually observed in conditions of physiologically de-
creased heart rate (e.g. while resting or sleeping)©.

The genetic background of LQTS considerably affects the
clinical course of the disease. While the global risk of vari-
ous cardiac events (syncope, cardiac arrest or sudden death)
is considerably higher in LQTS1 and 2 patients, in LQTS3
patients with a relatively asymptomatic course of the dis-
ease, the risk of sudden death itself is higher®).

Apart from the QTc interval length and genetic type, sex
of a patient should also be taken into account in the strat-
ification of a sudden cardiac event risk (syncope, cardi-
ac arrest, sudden death) in LQTS patients below the age
of 40 and untreated®.

The norms of QT interval duration that refer to the general
population cannot be applied to athletes in whom this in-
terval is considerably longer. This can constitute a problem
in the identification of genetic LQTS.

In 2007, Basavarajaiah et al. conducted detailed cardiac and
genetic examinations in 7 individuals selected from a group
0f 2,000 young athletes (0.4% of all athletes) with a QTc in-
terval >460 ms. The QTc interval >500 ms was identified
in only three persons, and only they were diagnosed with
LQTS. The authors of this study believe that a QTc value be-
low 500 ms in athletes makes LQTS unlikely®, but does not
rule it out completely.

SHORT QT SYNDROME
Short QT syndrome (SQTS) is a rare, genetically heteroge-

neous and autosomal dominant ion channel disease. SQTS
was described for the first time by Gussak ef al. in 2000%%.
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Wystapienie incydentu migotania przedsionkéw u osoby
miodej bez innych objawdw choroby serca wymaga zawsze
wykluczenia SQTS®?.

Tak jak w przypadku innych genetycznie uwarunkowanych
chordb kanatéw jonowych, w diagnostyce réznicowej SQT
konieczne jest uwzglednienie wtornych przyczyn zmian
w EKG, w tym zaburzen elektrolitowych (hiperkaliemia, hi-
perkalcemia) i metabolicznych (kwasica), a takze stosowa-
nia lekéw (u sportowcéw np. androgenow).

KATECHOLAMINERGICZNY
POLIMORFICZNY CZESTOSKURCZ
KOMOROWY

Katecholaminergiczny polimorficzny czestoskurcz komoro-
wy (catecholaminergic polymorphic ventricular tachycardia,
CPVT) jest arytmogenng kanatopatig zwiazang z ryzykiem
naglego zgonu w mechanizmie czestoskurczu komorowego
indukowanego sytuacjami przebiegajacymi z podwyzszong
aktywno$cig adrenergiczng, takimi jak np. wysitek fizyczny
lub stres emocjonalny.

CPVT wystepuje z czestoscia 1:10 000. Sredni wiek pojawie-
nia si¢ pierwszych objawéw to 7-9 lat.

U podstawy zaburzen bioelektrycznych leza mutacje genu
RYR2, kodujacego sercowy receptor rianodyny (60% przy-
padkéw CPVT), oraz genu CASQ2, kodujacego kalsekwe-
stryne (5% CPVT). Opisano takze mutacje genu KCNJ2,
kodujacego kanat potasowy Kir2.1, oraz genu ANKB, ko-
dujacego ankiryne BGY.

Elektrokardiogram spoczynkowy pacjentéw z CPVT jest
zazwyczaj zupelnie prawidiowy, chociaz niektdrzy autorzy
zwracali uwagg na wolniejsza niz prawidlowa czynnos¢ ser-
ca lub obecno$¢ wysokich zatamkow U©>3¢),

Typowe dla CPVT zmiany w EKG rejestruje sie dopie-
ro w czasie proby wysitkowej. Przy przekroczeniu czesto-
$ci rytmu 100-120/min ujawnia si¢ arytmia komorowa
- najpierw w formie pojedynczych pobudzen przedwcze-
snych, z czasem tworzacych bigeminie, a wraz ze zwieksze-
niem obcigzenia pojawiajg si¢ nieutrwalone czestoskurcze
komorowe. Najbardziej typowy jest czestoskurcz dwukie-
runkowy z naprzemienng zmiang osi elektrycznej serca
w kolejnych ewolucjach o okoto 180 stopni w plaszczyznie
czotowej. Moze pojawi¢ sie takze czestoskurcz polimorficz-
ny. Rejestrowane sg réwniez nadkomorowe zaburzenia ryt-
mu indukowane wysitkiem.

CHOROBY KANALOW JONOWYCH
A KWALIFIKACJA DO SPORTU

Zgodnie z zaleceniami ekspertow Europejskiego Towarzy-
stwa Kardiologicznego rozpoznanie jakiejkolwiek gene-
tycznie uwarunkowanej choroby kanaléw jonowych sta-
nowi podstawe do dyskwalifikacji zawodnika z uprawiania
sportu®”,

Sportowcy po wszczepieniu kardiowertera-defibrylatora
(ICD) moga uczestniczy¢ w aktywnosci fizycznej o niskim
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Currently, there are six genetic types of SQTS with muta-
tions of genes encoding proteins of potassium channels: IKr
(KCNH2),IKs (KCNQI) and IK1 (KCNJ2) as well as L-type
calcium channels (CACNA1C, CACNB2 and CACNA2D)®,
The shortening of absence of the ST segment is a distinct
electrocardiographic sign of SQTS. It causes the shortening
of the QTc interval below 320-330 ms and J ;T e dis-
tance below 120 ms®? (Fig. 5). The QTc interval in SQTS
remains unaltered as the heart rate increases during phys-
ical exercise.

In precordial leads V2-V4, high T waves are often observed
with certain features that depend on the SQT'S subtype: they
are narrow and symmetrical in SQTS1, symmetrical but di-
lated in SQTS2, and markedly asymmetrical in SQTS3.
In SQTS4 and SQTS5, the QTc interval is shortened with
the elevated ST segment in leads V1-V3 with the morphol-
ogy resembling the one in Brugada syndrome (both while
resting and upon ajmaline provocation)®V.

Moreover, in his electrocardiographic SQTS diagnostic cri-
teria, Gollob lists documented ventricular tachycardia or fi-
brillation and episodes of atrial fibrillation next to QTc in-
terval and J, i~ Tpear shortening®?.

An incident of atrial fibrillation in a young individual with
no other manifestations of a cardiac disease always requires
SQTS to be ruled out®.

As in other genetic ion channel diseases, the differential di-
agnosis of SQTS must involve secondary causes of ECG
changes, including electrolyte (hyperkalaemia, hypercal-
caemia) and metabolic (acidosis) disorders as well as the
use of medications (e.g. androgens in athletes).

CATECHOLAMINERGIC POLYMORPHIC
VENTRICULARTACHYCARDIA

Catecholaminergic polymorphic ventricular tachycardia
(CPVT) is an arrhythmogenic channelopathy associated
with a risk of sudden death caused by ventricular tachycar-
dia induced by situations with increased adrenergic activi-
ty, such as physical exercise or emotional stress.

The incidence of CPVT is 1:10,000. The mean age of the on-
set of the first symptoms is 7-9.

The bioelectrical disorders are caused by mutations in RYR2,
a gene encoding cardiac ryanodine receptor (60% of CPVT)
and CASQ2, a gene encoding calsequestrin (5% of CPVT).
Moreover, mutations of KCNJ2 gene encoding potassium
channel Kir2.1 and ANKB gene encoding ankyrin-B have
been reported®?.

A resting electrocardiogram of CPVT patients is usually
normal. However, some authors draw attention to a slow-
er than normal cardiac rate or the presence of high
U waves©>%),

ECG changes typical of CPVT are recorded only during ex-
ercise. When the heart rate exceeds 100-120/min, ventric-
ular arrhythmia is observed: initially in the form of single
extrasystoles, later bigeminy, and, as the load increases, non-
sustained ventricular tachycardia appears. The most typical
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komponencie statycznym oraz niskim do umiarkowanego
komponencie dynamicznym (dyscypliny sportowe klasy
IA i IB w klasyfikacji Mitchella) pod warunkiem prawidto-
wej funkeji serca, braku ztozonej arytmii komorowej oraz
uplywu co najmniej 6 miesiecy od implantacji lub ostatnie-
go wyladowania ICD. Wyjatkiem sg dyscypliny kontakto-
we (ryzyko uszkodzenia ICD) oraz te, w ktérych omdlenie
moze stanowi¢ zagrozenie dla sportowca lub innych oséb
(np. sport motorowy)®73%,
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ION CHANNEL DISEASES AND ELIGIBILITY
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According to the recommendations of experts from the Eu-
ropean Society of Cardiology, a diagnosis of any genetic ion
channel disease is a cause of rendering patients ineligible
from further engagement in sports®”.

Athletes with an implantable cardioverter defibrillator
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since the implantation or the last ICD intervention. Contact
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may pose a risk for an athlete or other persons (e.g. motor-
cycling) are an exception®%.
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