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Streszczenie |

‘ Zespotem chorej zatoki (sick sinus syndrome) nazywa si¢ arytmi¢ zwigzang z dysfunkcja wezta zatokowo-
-przedsionkowego. Arytmia ta najczeSciej towarzyszy organicznej chorobie serca i wystepuje u 0soéb w pode-
sztym wieku, znacznie rzadziej u dzieci, niekiedy jest rozpoznawana juz w zyciu ptodowym. Podstawa rozpo-
znania jest udokumentowanie typowych dla choroby wezta zatokowego zaburzef rytmu serca w standardowym
lub holterowskim zapisie elektrokardiograficznym (EKG). Pacjenci pediatryczni mogg by¢ bezobjawowi, ale
mogg rowniez charakteryzowac si¢ upoSledzong tolerancjg wysitku, zastabni¢ciami czy omdleniami. Dysfunk-
cja wezta zatokowego u osoby miodej, bez wspdtistniejacej choroby serca moze wskazywac na wrodzona,
zwykle rodzinnie wystepujacg postac choroby. W takich przypadkach konieczne jest przeprowadzenie bardziej
szczegodtowego wywiadu w rodzinie. W artykule opisano przypadek rodzefistwa z chorobg wezta zatokowego.
U obydwojga dzieci z prawidiowg anatomig serca w zapisach EKG dominowata bradykardia zatokowa z okre-
sowym nadkomorowym wedrowaniem rozrusznika serca. Dotychczas u zadnego z nich nie wystgpity objawy
choroby. Nie wymagaja leczenia stalg stymulacjg serca. Z uwagi na mozliwos¢ progresji choroby pozostaja
pod opieka poradni kardiologicznej. Ojciec dzieci rowniez ma wolny rytm serca, a dziadkowi wszczepiono
w miodym wieku rozrusznik serca. Matka rodzefistwa oraz ich brat maja prawidiowy rytm serca. Wyst¢powa-
nie dysfunkcji wezta zatokowego u dzieci, ich ojca i dziadka sugeruje rodzinng postac choroby.

Stowa kluczowe: rodzinny zespdt chorej zatoki, bradykardia, dzieci, wrodzona arytmia, dysfunkcja wezta
zatokowego

Summary

Sick sinus syndrome (SSS) describes an arrhythmia phenotype attributed to dysfunction of sinus node. It is fre-
quently associated with heart disease and occurs in the elderly, much rarer in children, and it also may occur
in the foetus. The typical arrhythmias for sinus node disease in standard or Holter electrocardiogram (ECG)
is the basis of diagnosis. Paediatric patients may be asymptomatic, may have impaired exercise tolerance, syn-
cope, or fainting. Sinus node dysfunction in a young person without associated heart disease is suspected to be
congenital and needs a deepening of family history. In the article is presented siblings with sinus node disease.
In both of the children with normal heart, on ECG sinus bradycardia with supraventricular wandering pace-
maker dominates. Up to now, none of them had presented any symptom. They do not require a permanent car-
diac pacing. Because of the potential progression of the disease they need to be under the cardiologic observa-
tion. The children’s father suffered from bradycardia, in their grandfather a peacemaker was implanted when
he was young. The mother and brother of those children have normal cardiac rhythm. The occurrence of sinus
node dysfunction in children, their father and their grandfather suggests a familial sick sinus syndrome.

Key words: familial sick sinus syndrome, bradycardia, children, congenital arrhythmia, dysfunction of sinus node
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WSTEP

ojecie zespotu chorej zatoki (sick sinus syndrome)
zostalo uzyte po raz pierwszy przez Lowna po-

nad 50 lat temu i odnosito si¢ do zmian krzy-
wej EKG swiadczacych o zaburzeniach i nieprawidio-
wej funkcji wezta zatokowo-przedsionkowego (cze¢sto
zwanego zatokowym), z towarzyszaca skfonnoscig do
omdleni, zastabni¢C oraz upoSledzong tolerancjg wy-
sitku. Wkrétce pojawily si¢ doniesienia o rodzinach,
w ktorych u wielu cztonkoéw z roznych pokolen obser-
wowano objawowg bradykardi¢ (pierwszy taki przypa-
dek opisat James Bacos w 1960 roku)®, co pozwolito
przypuszczac, ze dysfunkcja wezta zatokowego moze
by¢ chorobg uwarunkowang genetycznie.
Wezet zatokowo-przedsionkowy (zwany na czeS¢ swoich
odkrywcow weztem Keitha-Flacka) znajduje sie w obre-
bie prawego przedsionka, niedaleko ujScia zyly glow-
nej gornej. Jest on wrzecionowatg struktura wyspecja-
lizowanych miocytow, ktore w budowie mikroskopowej
roznig sie od mi¢Snia roboczego serca mniejszym roz-
miarem komorek oraz wiasciwosciami elekrofizjologicz-
nymi®. Dzigki cyklicznej spontanicznej depolaryzacji
wezel zatokowo-przedsionkowy jest wewnetrznym roz-
rusznikiem serca, nadrzednym wzgledem innych struk-
tur uktadu bodZcoprzewodzacego serca. SieC unerwienia
autonomicznego jest trzykrotnie gestsza w wezle zatoko-
wym niz w obrebie przyleglego miokardium, co przekta-
da si¢ na wyjatkowg wrazliwos¢ tej struktury na zmia-
ny napigcia uktadu wspotczulnego i nerwu bigdnego™.
W diagnostyce dysfunkcji wezta zatokowego najwaz-
niejsze sa standardowe i holterowskie zapisy EKG,
przydatna jest takze proba wysitkowa, w ktdrej oce-
nia si¢ mozliwoSci przyspieszenia czgstotliwosci rytmu
serca podczas wysitku oraz wystepujace w czasie ob-
cigzenia zaburzenia rytmu serca®. W nielicznych przy-
padkach konieczne jest przeprowadzenie przezprzety-
kowych i inwazyjnych badan elektrofizjologicznych®.
W sytuacji prawidlowej rytm zatokowy jest wiodacy.
W zapisach EKG charakteryzuje si¢ typowa morfologia
zalamkow P - dodatnie w odprowadzeniach I, IT, aVF
iujemne w aVR (poprzedzaja kazdy zespdt komorowy)
— oraz odpowiednig dla wieku i sytuacji klinicznej czg-
stotliwoscig rytmu. U noworodkow i niemowlat czesto-
tliwos¢ rytmu serca jest fizjologicznie znacznie wigksza
niz u starszych dzieci, wobec czego inny jest prog roz-
poznania bradykardii badz tachykardii”. Rytm zato-
kowy zmienia si¢ istotnie w zaleznoSci od sytuacji kli-
nicznej — jest znacznie szybszy w czuwaniu, podczas
wysitku, przy podwyzszonej temperaturze, zwalnia za$
w czasie odpoczynku i we $nie. Wolniejszy rytm serca
majg zwykle osoby intensywnie trenujace.
Bradykardia zatokowa jest najczestsza i pierwszg mani-
festacjq w zapisie EKG sugerujaca dysfunkcje wezia za-
tokowego. U pacjentdw pediatrycznych w diagnostyce

234 bradykardii zatokowej zawsze nalezy uwzgledni¢ norme

wickowg czestotliwosci rytmu serca. Kryteria rozpozna-
nia bradykardii zatokowej u niemowlat, dzieci i mfodzie-
zy w standardowym zapisie EKG oraz 24-godzinnej re-
jestracji EKG metodg Holtera przedstawiono w tabeli 1.
W dysfunkcji wezta zatokowego czgsto wystepuja istot-
na niemiarowo$¢ zatokowa z roznicg pomi¢dzy kolej-
nymi odstepami P-P powyzej 80 ms (odrézniana od
niemiarowoSci oddechowej nieustepujacej przy wstrzy-
manym oddechu), zaburzenia chronotropizmu, obja-
wiajace si¢ brakiem przyspieszenia czynnoSci serca
w trakcie maksymalnego wysitku (definiowanym jako
nieosiggni¢cie 85% limitu t¢tna przewidzianego dla
wieku pacjenta), oraz nasilone zwolnienie rytmu serca
w trakcie odpoczynku po wysitkub.
U o0s6b z chorobg wezta zatokowego moga pojawic sie
roznie dlugo trwajace pauzy zatokowe, ktore powsta-
ja w mechanizmie zahamowania zatokowego badz
na skutek bloku zatokowo-przedsionkowego. W zalez-
nosci od zaawansowania bloki zatokowo-przedsionko-
we dzieli si¢ na trzy stopnie!!!12:

* blok I stopnia (z wydtuzonym przewodzeniem zato-
kowo-przedsionkowym), ktorego nie mozna rozpo-
zna¢ w klasycznym zapisie EKG, a jedynie podczas
badania elektrofizjologicznego;

* blok II stopnia (z r6znego typu periodyka), objawia-
jacy si¢ okresowym wypadaniem pojedynczych ewo-
lucji serca, czyli catych zespoiow P-QRS-T;

* blok III stopnia (catkowite przerwanie przewodzenia za-
tokowo-przedsionkowego), skutkujacy wigczeniem si¢
rytmu zast¢pczego z nizej potozonego rozrusznika.

Za niepokojace uznaje si¢ przerwy w pracy serca prze-

kraczajace 3 sekundy (niezaleznie od mechanizmu

powstawania), zwlaszcza jesli towarzyszg im objawy
kliniczne!'¥. W zespole chorej zatoki wystepuja niekie-
dy tachyarytmie pod postacig migotania/trzepotania
przedsionkow lub nawrotnego (reentry) cz¢stoskur-
czu w obrebie wezla zatokowego. Sq chorzy, u ktorych
bradyarytmia przeplata si¢ z epizodami tachyarytmii,
co okreSla si¢ mianem zespotu tachykardia-brady-
kardia. Tacy pacjenci czgsto wymagajq wszczepienia

24-godzinny Holter EKG

Wiek HR (uderzen na minute)
Noworodki i niemowleta”® 80
2-6 lat® 60
7-11lat® 45
>11 at? 40
Sportowcy® 30

Standardowy zapis EKG"?

Wiek HR (uderzen na minute)
<3lat 100
3-9lat 60
>9 lat 50

Tabela 1. Dolna granica rytmu zatokowego u niemowlqt,
dzieci i milodziezy
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Rys. 1. D.P. Zapisy EKG w trakcie proby wysilkowej (etap od-
poczynku). Przesuw papieru 25 mm/s, niemiarowos¢
zatokowa, zahamowania zatokowe z zastepczymi po-
budzeniami wezlowymi

stymulatora serca w celu zabezpieczenia minimalnej
czestotliwosci rytmu serca oraz farmakoterapii lub le-
czenia tachyarytmii ablacjq'*!9.

U os6b dorostych dysfunkcje wezta zatokowego najcze-
Sciej wigze si¢ ze starzeniem si¢ komorek, ktore dotyka
rowniez miocytow uktadu bodZcoprzewodzacego serca.
Proces ten przyspieszajq schorzenia obejmujace migsien
sercowy, z ktorych najczestsza jest choroba niedokrwien-
na serca. U 0s6b mtodych dysfunkcja wezia zatokowo-
-przedsionkowego w przewazajacej liczbie przypadkow
wspotwystepuje z wrodzong wada serca (np. ubytkiem
w przegrodzie miedzyprzedsionkowej typu ostium secun-
dum) badz jest skutkiem uszkodzenia w czasie operacji
kardiochirurgicznej (np. zamkniecia ubytku przegrody

miedzyprzedsionkowej w trakcie operacji Senninga lub
Mustarda stosowanej w poprzednich latach w przeto-
zeniu wielkich pni tetniczych)™V. Czesto wezet zatoko-
Wy jest zmieniony przez procesy chorobowe toczace si¢
w sercu (np. kardiomiopatia, zapalenie migSnia sercowe-
go, dystrofie, widknienie, choroby naciekowe)*!¥. W nie-
ktorych przypadkach przyczyny dysfunkcji catego ukta-
du bodZcoprzewodzacego sa przejSciowe i odwracalne,
na przyktad wiazg sie ze stosowaniem lekow antyaryt-
micznych, zaburzeniami elektrolitowymi czy metabo-
licznymi, ktore mozna wyréwnac!®!1”. Dysfunkcja wezta
zatokowego w zdrowym sercu wystepuje rzadko, a rozpo-
znana u dziecka moze sugerowa¢ wrodzong postac cho-
roby. Jesli nieprawidiowe zapisy EKG, $wiadczace o cho-
robie wezta zatokowego, stwierdza si¢ u bliskich pacjenta
pediatrycznego, z duzym prawdopodobiefistwem mozna
rozpoznac rodzinng postac choroby!41320,

Dzieci i mfodziez z prawidiowym anatomicznie sercem
i dysfunkcja wezta zatokowego czesto nie demonstru-
ja niepokojacych objawdw, a jedynym przejawem cho-
roby sa zmiany rejestrowane w zapisie EKG. Pacjenci
objawowi zgtaszaja nadmierng meczliwosé, sennoscé,
obnizong wydolnos$¢ fizyczna, zawroty glowy, zastab-
niecia, krotkotrwale utraty przytomnosci‘'’2". Spora-
dycznie zdarza si¢ nagly zgon sercowy. Symptomy sg
najczesciej] spowodowane istotnym zwolnieniem cz¢-
stotliwosci rytmu serca lub dtugimi, powyzej 3 sekund,
pauzami w czynnosci serca. U pacjentow objawowych,
niezaleznie od przyczyny choroby, uznanym leczeniem
jest wszczepienie stymulatora serca'>.

RODZENSTWO Z DYSFUNKCJA
WEZEA ZATOKOWEGO

W artykule opisano przypadek rodzenstwa, 13-let-
niego chiopca (D.P.) i 16-letniej dziewczynki (G.P.),

25 mm/s, 1ImV=10mm

20:43:17 25-10-11 “ HR 60 bpm (1+ 2) [ Rytm nieregularny HR 55,118 s

Rys. 2. Czesc 1i II. Fragment zapisu EKG metodg Holtera. Nasilona niemiarowosc, zmienna morfologia zatamkow B zmienny czas

trwania odstepu PQ, okresowo rytm wezlowy
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u ktorego rozpoznano dysfunkcje wezla zatokowego.
Dane z wywiadu wskazuja na rodzinny charakter cho-
roby — u ojca dzieci przed laty stwierdzono bezobjawo-
wa bradykardie, dziadkowi ze strony ojca w mtodym
wieku wszczepiono stymulator serca. Matka i brat ro-
dzefistwa maja prawidlowy rytm serca.

U chtopca bradykardi¢ stwierdzono po raz pierwszy
podczas badania bilansowego szeSciolatkow. Z tego
powodu w wieku 7,5 roku trafif do Poradni Kardio-
logicznej Instytutu ,Pomnik — Centrum Zdrowia
Dziecka”. Nigdy nie wystapily u niego omdlenia, za-
stabnigcia, a jego wydolnos¢ fizyczna byta poréwny-
niu przedmiotowym odnotowano bradykardi¢ ponizej
50/min oraz §ladowy szmer skurczowy u podstawy ser-
ca. W spoczynkowym zapisie EKG rejestrowano brady-
kardi¢ zatokowg 48/min, 0§ serca — normogram, odstep
PQ wynosit 0,1 s, szerokos¢ zespotu QRS nie przekra-
czata 0,06 s, odstep QTc wynosit 400 ms. Nie stwier-
dzono przerostow przedsionkdw, komor ani zmian
okresu repolaryzacji. W badaniu radiologicznym klat-
ki piersiowej sylwetka serca byta nieco powigkszona
(wskaznik sercowo-ptucny 0,53), a w badaniu echo-
kardiograficznym nie wykazano wady serca ani zad-
nych zaburzefi hemodynamicznych. Pot roku poznie;j,
w trakcie kolejnej wizyty w poradni mama chtopca po-
data, ze syn bywat czasem ostabiony. W holterowskim
zapisie EKG rejestrowano bradykardi¢ ze zwolnie-
niem rytmu do 37/min (przy Sredniej z doby 54/min),
bez pauz RR powyzej 1,9 s i czgstoskurczow. W celu
przyspieszenia rytmu serca rozpoczgto leczenie Spa-
smophenem® (oxyphenonii bromidum, lek atropinopo-
dobny) w dawce 1 mg/kg m.c./dobg¢ (w trzech dawkach
7,5mg - 7,5 mg- 10 mg). U dziecka w wieku 7,5 roku
w trakcie kompleksowych badaf kontrolnych przepro-
wadzono mi¢dzy innymi probe wysitkowg wedtug pro-
tokotu Bruce’a. Chtopiec osiggnat wowczas maksymal-
nie tetno 129/min (co stanowi niespetna 65% normy
dla wieku) przy wysitku trwajagcym 7 minut i obcigzeniu
rownym 8 METS. Zaréwno podczas wysitku, jak i od-
poczynku rejestrowano zmiennoS$¢ zatamkow P i od-
stepodw PQ, niemiarowos¢ zatokowg oraz zahamowa-
nia zatokowe z zast¢pczymi pobudzeniami weztowymi
(rys. 1). W kolejnych latach obserwacji chtopiec rozwi-
jat si¢ prawidtowo, ¢wiczyt na lekcji wychowania fizycz-
nego, dobrze tolerowat wysifek fizyczny, nie zgtaszat
zadnych dolegliwoSci. W badaniu przedmiotowym od
10. roku zycia nie opisywano szmeru nad sercem, dziec-
ko byto wydolne krazeniowo. Poczawszy od 9. roku zy-
cia chfopca w spoczynkowych 1 holterowskich zapisach
EKG rejestrowano okresowo wedrowanie rozrusznika
- zmienng morfologi¢ zatamkow P (naprzemiennie
rytm zatokowy i dolnoprzedsionkowy) oraz zmienny
czas trwania odstepu PQ (od 90 do 180 ms), niekie-
dy pojawiat si¢ rytm weztowy (rys. 2 czesS¢ Li1I). Czyn-

236 nos¢ serca w zapisie EKG metoda Holtera oscylowata

w granicach: 37-137/min, Srednio 54/min w wieku 9 lat,
36-145/min, Srednio 57/min wwieku 9,5 roku, 36-130/min,
Srednio 55/minwwieku 101at, 35-127/min, Srednio 53/min
w wieku 11 lat. U chlopca w wieku 12 lat do leczenia
wolnych rytmow zamiast Spasmophenu® wiaczono
Metaproterenol® w trzech dawkach (w sumie 0,5 mg/kg
m.c./dobe). W standardowych i holterowskich zapi-
sach EKG utrzymywata si¢ bradykardia: 37-146/min,
Srednio 50/min w wieku 13 lat, 35-143/min, Srednio
55/min w wieku 13,5 roku. W 13. roku zycia dziecku
wykonano kolejne kompleksowe badania kontrolne
na Oddziale Kardiologii. Obraz RTG klatki piersiowe;
i wynik badania echokardiograficznego byly prawidio-
we. W spoczynkowym zapisie EKG pojawily si¢ dys-
kretne zaburzenia przewodzenia Srodkomorowego
w odprowadzeniach przedsercowych prawokomoro-
wych V11V2 (rys. 3 czeSC L1 1I). W czasie proby wysit-
kowej na biezni ruchome;j, przy obciazeniu 13,6 METS
(12 minut i 5 sekund wysitku), chtopiec osiggnat t¢tno
168/min, co stanowi 81% maksymalnego tetna przewi-
dzianego dla wieku. Podczas wysitku i w trakcie odpo-
czynku, podobnie jak przed szeScioma laty, obserwo-
wano nasilong niemiarowo$¢ oraz zmiennoS¢ zatamka
P i odstepu PQ.

U trzy lata starszej siostry chtopca wolng czynnoSc¢ ser-
ca stwierdzono zaraz po wykryciu dysfunkgji wezta zato-
kowego u brata. Dziewczynka trafifa pod opieke poradni
kardiologicznej w wieku 10 lat, z negatywnym wywiadem
w kierunku zastabnieC i omdlefi, bez zadnych dolegliwo-
Sci ze strony uktadu sercowo-naczyniowego. Z odchy-
lefi w badaniu przedmiotowym odnotowano wade¢ po-
stawy oraz rozlegfe naczyniaki ptaskie na skorze tutowia.
W spoczynkowym badaniu EKG rejestrowano rytm zato-
kowy naprzemiennie z dolnoprzedsionkowym o czgstosci
55/min, 0§ serca — lewogram, PQ — 0,11 s, QRS — 0,06 s,
QTc-0,390 s, bez cech przerostow przedsionkow i komor,
bez zaburzef repolaryzacji (rys. 4). Sylwetka serca w ba-
daniu radiologicznym klatki piersiowej byta prawidfowa,
w badaniu echokardiograficznym stwierdzono wypadanie
przedniego ptatka zastawki mitralnej z nieznacznym pogru-
bieniem jej ptatkow. W probie wysitkowej wedtug protokofu
Bruce’a dziewczynka (w wieku 10 lat) osiggneta maksymal-
ne tetno 182 przy obcigzeniu 13 METS (12 minut wysitku).
Podobnie jak u brata rejestrowano zmienno$¢ zatamkow
P. W trakcie proby odnotowano nieadekwatng odpowiedz
tensyjng na wysitek, ciSnienie dziewczynki utrzymywato si¢
na stalym poziomie okoto 105/70 mm Hg. Z uwagi na na-
silong bradykardi¢ w trakcie snu poczatkowo do leczenia
wlgczono Spasmophen® w dawce 7,5 mg na noc, nastep-
nie zmieniono lek na Metaproterenol® w dawce 0,5 mg/kg
m.c./dobe (w trzech dawkach podzielonych).

W dalszej obserwacji w standardowych i holterowskich
badaniach EKG rejestrowano rytm zatokowy naprze-
miennie z dolnoprzedsionkowym o cz¢stosci w gra-
nicach: 44-162/min, Srednio 71/min w wieku 11 lat,
44-138/min, Srednio 63/min w wieku 12 lat, 45-137/min,

PEDIATR MED RODZ Vol 8 Numer 3, p. 233-238




PRACE KAZUISTYCZNE/CASE REPORTS

n
e e V2 e INE

2 S|

-Q_V‘J\"/&—uf')\,/\P——AJrAWQJm‘

e T L BE Loti . Doven
e e
e
sy s

CEEEETAE I

i i % 0 3 e R 0

ABRATIES anctennuisnaannoNane s enbilono i Niie iR
B s ol

-——Jl/ .~ \/\—J/\&f‘ \/\ﬁ_

! / / i

| A

L e e e _JL/KM

b 208 e |

Rys. 3. Czesc¢ 1i 1. D.P. Spoczynkowy zapis EKG, przesuw papieru 50 mmy/s. Zastepezy rytm wezlowy o czestotliwosci 44/min. W od-
prowadzeniach przedsercowych V1-2 zaburzenia przewodnictwa srodkomorowego

Srednio 66/min w wieku 12,5 roku, 43-156/min, Sred-
nio 70/min w wieku 13 lat, 43-133/min, Srednio 65/min
w wieku 14 lat, 41-135/min, Srednio 58/min w wieku
16 lat, 42-163/min, Srednio 68/min w wieku 16,5 roku.

W okresie obserwacji u dzieci nie wystapity niepokojace
objawy, w powtarzanych badaniach kontrolnych utrzy-
mywala si¢ bradykardia o r6znym stopniu nasilenia. Ak-
tualnie rodzenstwo nie wymaga leczenia statg stymula-
cja serca. Konieczna jest dalsza opieka kardiologiczna.

OMOWIENIE

W przypadku opisywanego rodzefistwa dysfunkcja wezta
zatokowego jest najprawdopodobniej uwarunkowana ge-
netycznie. Chorzy sg ojciec i dziadek dzieci, co sugeruje
autosomalny dominujacy typ dziedziczenia. Podejrzenie
rodzinnej postaci dysfunkcji wezta zatokowego jest uza-
sadnione, gdy schorzenie wystepuje u wigcej niz jedne-
go czlonka w rodzinie albo gdy choroba zdiagnozowana
jest u osoby mfodej bez wady serca (rdwniez u niemow-
lecia lub plodu). U takich pacjentow niestychanie waz-
ne jest zebranie szczegdfowych danych z wywiadu doty-
czacych wystepowania w rodzinie objawow bradykardii,

Rys. 4. G.P. Spoczynkowy zapis EKG, przesuw papieru
50 mmy/s. Rytm zatokowy/dolnoprzedsionkowy o cze-
stotliwosci 46/min
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zwlaszcza zastabni¢C i omdlen lub nagtych zgonow.
W uzasadnionych przypadkach nalezy obja¢ diagnosty-
kg elektrokardiograficzna pozostalych cztonkow rodziny.
Pod koniec XX wieku dzieki rozwojowi badafi moleku-
larnych dowiedziono zwiazku przyczynowo-skutkowe-
go miedzy wieloma typami zaburzen rytmu serca a mu-
tacjami genOw najczesciej odpowiedzialnych za budowe
kanatow jonowych miocytow. Rodzinnie wystepujaca
postac dysfunkcji wezta zatokowego opisano juz w la-
tach 60. ubiegtego stulecia, a prowadzone w ostatnich
latach badania molekularne w rodzinach obciazonych
chorobg wykazaty nieprawidtowosci genowe.

Pierwszy rodzinny zespot chorej zatoki (familial sick
sinus syndrome I, FSSS1) rozpoznano podczas ba-
dan dziesi¢ciu osob z dysfunkejg wezta zatokowego
z siedmiu réznych rodzin. Osoby te mialy omdlenia,
zawroty glowy, tatwo si¢ meczyly. W zapisach EKG
obserwowano bradykardi¢ zatokowa, zahamowanie za-
tokowe, blok zatokowo-przedsionkowy i zespdt tachy-
kardia-bradykardia. Arytmia wigzata si¢ u nich z mu-
tacja kanatu sodowego SCNS5SA, ktora prowadzita do
utraty funkcji biatka kanatu, powodujac uposledzone
przewodzenie impulsu z wezta zatokowego do przed-
sionkdéw??. Choroba dziedziczy si¢ autosomalnie re-
cesywnie, za czym przemawia zidentyfikowanie hetero-
zygotycznych (pod wzgledem mutacji w genie SCN5A)
rodzicow os6b z objawami choroby®?.

Drugi typ rodzinnej postaci zespotu chorej zatoki
(FSSS2) ma zwiazek z mutacja genu HCN4 (koduja-
cego biatko regulujgce kanat sodowo-potasowy), kto-
ra objawia si¢ bradykardia zatokowa?¥. U chorych
w czwartej dekadzie zycia mozna spodziewac sie wysta-
pienia migotania przedsionkow. Mutacja genu HCN4
dziedziczy si¢ autosomalnie dominujgco®®®.
Niedawno odkryto, ze mutacja w genie MYHG6, kto-
ry koduje faicuch cigzki miozyny sercowej, wigze si¢
z wystepowaniem nie tylko kardiomiopatii, lecz tak-
ze rOznego rodzaju zaburzen przewodzenia. Obec-
noS¢ wariantu MYH6 — R721W oznacza ponad piec-
dziesi¢cioprocentowe ryzyko rozwoju rodzinnej postaci
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zespotu chorej zatoki (FSSS3) w ciggu catego zycia
(OR=12,53)29.

Wystepowanie roznego rodzaju zaburzef rytmu serca,
w tym bradyarytmii i migotania przedsionkow, obser-
wowano takze w przypadku mutacji w nastepujacych
genach: Cx40 (kodujacym biatko z grupy koneksyny,
odpowiedzialnym za komunikacje elektryczng migdzy
komorkami miokardium), KCNQ! (kodujacym podjed-
nostke alfa kanatow potasowych), ANK2 (kodujacym
biatko wchodzace w sktad cytoszkieletu komorkowe-
g0), EDM (kodujacym biatko jadrowej emeryny) i wielu
innych, jednak zwigzki tych mutacji z zespotem chorej
zatoki nie zostaly jednoznacznie udokumentowane®62".
Chociaz badania molekularne stajg si¢ coraz powszech-
niejsze 1 tansze, to w Polsce dostep do nich jest nadal
utrudniony. Pacjenci opisani w ponizszym artykule nie byli
badani genetycznie. W okresie kilkuletniej obserwacji ro-
dzenstwo nie demonstrowalo objawow bradykardii. Biorac
pod uwagg systematycznie powtarzane badania, nie usta-
lono wskazan do leczenia statg stymulacjq serca, chociaz
z leczeniem takim nalezy si¢ liczy¢ w przysztoSci. Przewle-
kie podawanie lekow przyspieszajacych rytm serca u czesSci
pacjentow z dysfunkcja wezta zatokowego moze opoznic
koniecznos¢ wszczepienia stymulatora serca, co u chorych
w wieku pediatrycznym jest niestychanie wazne.
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