
Sudden cardiac arrest in children 
– Genetic test matter

ירון רזון•
קרדיולוגיה ילדים•
ח אסותא אשדוד"בי•



וחצי שנים   9בת , ת.ט•
כ"בריאה בד•
רצה לממד בזמן אזעקה•
רעידות ולסת  , אחריה ומצאה אותה עם טונוס מוגבר מיידהגיעה  האמא•

.נעולה
.א"י שכנים על פי הנחיות מד"לאחר מספר דקות הוחל בהחייאה ע•
  דהפיברילציהאחרי  PEAמעבר ל , VFדקות נמצאה ב  20א לאחר "הגעת מד•

וחזרה לסינוס לאחר מספר מנות אדרנלין
פרוטוקול  , פונתה לבית החולים ואושפזה בטיפול נמרץ מורדמת ומשותקת•

.החייאה מוחית



אנמנזה•
ברקע בריאה•

עילפון קצר תוך כדי   –אירוע יחיד של עילפון מספר חודשים טרם קבלתה •
.הושכבה עם הרמת רגליים והתאוששה, פעילות על מתקן בלונה פארק

.טרם האירוע הרגישה טוב ללא מחלת חום או תלונות אחרות•

.אירועי  עילפון או הפרעות קצב במשפחה, ללא סיפור של מוות פתאומי•



בקבלתה   אקג

לדקה 115קצב סינוס •

•PR  מש   80מעט קצר
פרהאקסיטציהללא 

ציר וכוחות תקינים ללא •
LVH

•QTC  0.44-0.47כ

קלות   STצניחות •
  II III AVFקעורות ב 

V5-6

ברוגדהללא תבנית •



בבדיקה גופנית ללא ממצא קרדיאלי•

. בקבלה 80 טרופונין. תקין CRP. מעבדה תקינה•

,  )לאחר החייאה ממושכת(תפקוד הלב בגבול תחתון של נורמה  –אקו לב •
.תקין קורונריםמוצא , מסתמים תקינים, מבנה וגודל המדורים תקין

שתן לטוקסיקולוגיה שלילי•

•EEG  אפילפטיפורמיתללא פעילות  סדציהשבוצע לאחר הפסקת.



.לאסמולולובהמשך הוחלף  בפרוקורמוקדמות הוחל טיפול  חדריותפעימות  האישפוזבמשך 



  - לאישפוזביממה שלישית •
עליית דופק והרחבת 

.חשד לפרכוס –אישונים 
מוקדמות   חדריותפעימות •

מרובות משני מקורות
•VT  עם מעבר   160בקצב

.לידוקאיןאחרי  לביגמיניה



1-3/100000

כפי שמתואר בציור אתיולוגיה
,  מיוקרדיטיס –בנוסף מחלות חריפות 

.קווסקי

דום לב פתאומי בילדים

:כלים לברור
מעבדה, בדיקה גופנית, אנמנזה•
אקג•
אקו לב•

,  מבחני תגר, מבחן מאמץ –לפי צורך 
MRI



  – VFשל אירוע  לאתיולוגיהאבחנה המבדלת •

סטרס/אירוע סינקופה בעברה כנראה בזמן פעילות•
ללא סיפור משפחתי•
לא לקחה תרופות•
)אקו לב, אקג( לקרדיומיופתיהללא עדות •
רק מעט   טרופונין, תקין CRP, ללא חום( למיוקרדיטיסללא עדות ברורה •

)תפקוד לב סביר, באקגללא שינויים מתאימים , מוגבר
early repolarizationללא , ברוגדהללא תבנית , פרהאקסיטציהללא •
•QTC בגבול עליון
פעימות מוקדמות מרובות משני מקורות עם החמרה   האישפוזבמשך  •

בזמן סטרס   VTעד הופעת 



אבחנה מבדלת עיקרית  •
•CPVT
•Long QT syndrome
SUDEPלא ניתן לשלול •

באישפוזבשל אפשרות זו נשלח דם לגנטיקה עוד •

הופסקו תרופות הרדמה ושיתוק לאישפוזיום שלישי •
נזק נוירולוגי קשה•
נקבע מוות מוחי לאישפוזיום שישי •
.לא בוצעה נתיחה לאחר המוות לבקשת המשפחה•



גנטיקה
Exomבוצע • Based Panel  להפרעות קצב וQT ארוך
RYR2 – c.533G>Aבגן Missense mutationנמצאה הטרוזיגוטית ל •
•Likely Pathogenic  על פי כל הprediction tools
התמונה הקלינית והממצא הגנטי מתאימים ל •

     Catecholaminergic polymorphic ventricular tachycardia - CPVT

אקו לב ומבחן מאמץ תקינים אקגהורים ושני אחים עברו •
בדיקה גנטית של ההורים ושני האחים שלילית•
שוחררו מהמשך מעקב•



CPVT
Catecholaminergic polymorphic ventricular tachycardia

סימפטטי גרויסינקופה במאמץ או /חדריותמתאפיינת בהופעת הפרעות קצב •
במאמץ Bi-directional VT –הממצא האופייני •
   הגורמת ל Ryanodine Receptorל  RYR2כ  ממוטציה בגן "נגרם בד•

gain-of-function  לגרוישל תעלות הסידן עם שחרור יתר של סידן כתגובה  
.  סימפטטי

.De novo mutationדומיננטי ובשכיחות גבוהה  אוטוזומליכ "בד•
CASQ2-encoded calsequestrinגנים נוספים (• or TRDN-encoded triadin כ "בדAR(

 left cardiac, או חסמי תעלות סידן פלקניידחסמי בטא עם : טיפול•
sympathetic denervation

ICDמ  המנעות•
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)במקרים בהם המטופל שרד(תכנון אסטרטגיות למניעת מוות פתאומי •

זיהוי קרובי משפחה בסיכון•

משמעויות מבחינת תכנון משפחה עתידי•

חשיבות קביעת אבחנה גנטית במקרים של דום לב 
:פתאומי בלתי מוסבר



?מה יעילות הבדיקה הגנטית



A Prospective Study of Sudden Cardiac Death among Children and 
Young Adults.

Bagnall RD, et al.  N Engl J Med. 2016 Jun 23;374(25):2441-52.

2010-2012. שנים מאוסטרליה וניוזילנד 35צעירים בגיל שנה עד •
.מוות פתאומי ללא סיבה•
לא מוסברים   198מתוכם , מקרים של מוות פתאומי ללא סיבה ברורה 490•

.היסטולוגיה וטוקסיקולוגיה, PMגם לאחר 



A Prospective Study of Sudden Cardiac Death among Children and 
Young Adults.

Bagnall RD, et al.  N Engl J Med. 2016 Jun 23;374(25):2441-52.

DNAנלקח  113/198•
Pathogenic/Likely Pathogenicנמצא וריאנט ) 31( 27%ל  113מתוך ה •
)שנבדקו 62מתוך , וריאנטים של אפילפסיה 4נמצאו גם  Whole Exomבבדיקת (•
 ,Chanelopathy(הגיעו לאבחנה  12משפחות שנבדקו ב  91מתוך •

Cardiomyopathy(



Role of genetic heart disease in sentinel sudden cardiac arrest survivors across the 
age spectrum.

Giudicessi JR, Ackerman MJ. Int J Cardiol. 2018 Nov 1;270:214-220.

•Mayo clinic , שורדים שלSCA – 1999-2017שנים . ילדים ומבוגרים
שנים למבוגרים 18השוואה בין ילדים עד גיל •
, MRI, מאמץ –לפי קליניקה . ואקו לב אקג, מעבדה, כולם עברו אנמנזה•

.מבחני תגר
בדיקה גנטית בוצעה כשהיה חשד קליני למחלה גנטית•
.שנים 28גיל ממוצע , מטופלים 180•
24%מבוגרים , 75%ילדים  -מחלה גנטית •



Role of genetic heart disease in sentinel sudden cardiac arrest survivors across the 
age spectrum.

Giudicessi JR, Ackerman MJ. Int J Cardiol. 2018 Nov 1;270:214-220.

All SCA Pediatric SCA Adult SCA
P-value†

(n=180) (n=53) (n=127)

Cardiac
Channelopathies 48 (26.7%) 31 (58.5%) 17 (13.4%) <0.0001

Cardiomyopathies 17 (9.4%) 6 (11.3%) 11 (8.7%) 0.8

Other Etiologies 12 (6.7%) 1 (1.9%) 11 (8.6%) 0.1

:גנטיקה
  125/180נבדקו 

Certain GHD – 93% נמצאה גנטיקה מתאימה
Probable GHD – 60%  נמצאה גנטיקה

מתאימה
1/49רגישות נמוכה מאד  IVFב 



Clinical and Genetic Findings in Children Presenting With Ventricular Fibrillation as the First 
Manifestation of Cardiovascular Disease

. J Am Heart Assoc. 2020 May 18;9(10):e016322. Hylind RJ, et al.

בוסטון
ושרדו   VFשעברו ) 0-18(ילדים  55

1992-2019. ח"עד לבי

עברו בדיקה גנטית 35

  14עם תמונה קלינית ל  21מתוך 
67% –נמצא ממצא גנטי מתאים 

ללא ממצא קליני רק לאחד   14מתוך 
)P/LP) .15/35 – 42%ממצא גנטי 

שניים עם אירוע במאמץ ללא ממצא 
.CPVTאחר נמצאו חיוביים ל 



Impact of genetic tests on survivors of pediatric sudden cardiac arrest. 
Chiu SN, et al. Arch Dis Child. 2022 Jan;107(1):41-46

1995-2018. טיוואן. שנה 1-20ילדים •
,  מתועד VTאו סינקופה עם  SCAשרדו •

.ללא מחלה ידועה לפני
עברו בדיקה גנטית   26. מטופלים 36•
ממצא גנטי   22שנבדקו ל   26מתוך •

)Likely P )84% 8, פתוגני 14. חיובי
ילדים גנטיקה חיובית ללא כל   8/10•

!פנוטיפ

9, 25%

6, 17%

2, 5%
2, 5%

2, 6%

2, 6%

4, 11%

9, 25%

Long QT syndrome

CPVT

Brugada syndrome

ARVC

HCM

LVNC

Others

Idiopathic VF



Eur Heart J, Volume 43, Issue 32, 21 August 2022, Pages 3071–3081, https://doi.org/10.1093/eurheartj/ehac145

The content of this slide may be subject to copyright: please see the slide notes for details.

 –מקנדה  CASPERמאגר •
Cardiac Arrest Survivers with 
Preserved EF

שעברו  ,  39גיל ממוצע , מטופלים מבוגרים•
תקינים וקורנריםאקו לב  אקגדום לב עם 

נמצאו גם ללא  קרדיומיופתיהוריאנטים של •
הפרעת   -בבדיקה   לקרדיומיופתיהעדות 

קצב יכולה להיות הפרזנטציה לפני הופעה  
.של הפנוטיפ

https://doi.org/10.1093/eurheartj/ehac145


2020 APHRS/HRS expert consensus statement on the investigation of decedents 
with sudden unexplained death and patients with sudden cardiac arrest, and of 

their families
Stiles MK, et al. Heart Rhythm. 2021 Jan;18(1):e1-e50



סיכום
דום לב פתאומי בילדים הוא אירוע נדיר אך טראומטי למשפחה ולסביבה•
IVFי מחלות גנטיות או "בילדים רב המקרים נגרמים ע•
חשיבות האבחנה הגנטית ברורה•
תלוי בתמונה   SCAהסיכוי למצוא אבחנה גנטית בילד לאחר אירוע של •

בנוכחות תמונה קלינית מתאימה למחלה   80%הקלינית ויכול להגיע ל 
.גנטית

לא ניתן לבצע את כל הברור  ,  כמו במקרה זה, בילדים עם נזק נוירולוגי קשה•
גם במקרים בהם אין  , הקליני הנדרש ולכן לבדיקה הגנטית חשיבות יתרה

.ממצאים המכוונים לאבחנה ברורה



תודה רבה




	Slide Number 1
	Slide Number 2
	Slide Number 3
	אקג בקבלתה �
	Slide Number 5
	Slide Number 6
	Slide Number 7
	Slide Number 8
	Slide Number 9
	Slide Number 10
	גנטיקה
	CPVT�Catecholaminergic polymorphic ventricular tachycardia
	Slide Number 13
	CPVT�Catecholaminergic polymorphic ventricular tachycardia
	Slide Number 15
	Slide Number 16
	A Prospective Study of Sudden Cardiac Death among Children and Young Adults.�Bagnall RD, et al.  N Engl J Med. 2016 Jun 23;374(25):2441-52.
	A Prospective Study of Sudden Cardiac Death among Children and Young Adults.�Bagnall RD, et al.  N Engl J Med. 2016 Jun 23;374(25):2441-52.
	Role of genetic heart disease in sentinel sudden cardiac arrest survivors across the age spectrum.� Giudicessi JR, Ackerman MJ. Int J Cardiol. 2018 Nov 1;270:214-220.
	Role of genetic heart disease in sentinel sudden cardiac arrest survivors across the age spectrum.� Giudicessi JR, Ackerman MJ. Int J Cardiol. 2018 Nov 1;270:214-220.
	Slide Number 21
	Impact of genetic tests on survivors of pediatric sudden cardiac arrest. Chiu SN, et al. Arch Dis Child. 2022 Jan;107(1):41-46
	Slide Number 23
	2020 APHRS/HRS expert consensus statement on the investigation of decedents with sudden unexplained death and patients with sudden cardiac arrest, and of their families� Stiles MK, et al. Heart Rhythm. 2021 Jan;18(1):e1-e50
	סיכום
	תודה רבה
	Slide Number 27

