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»Vzacné dédicné onemocnéni srdce g™
» Diagnosticka kritéria (major/minor)

» Specificky typ arytmii — RV, epikardialné
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ARVC/D pacienti v IKEM
(2013-2016)

39 pacientu

(vSichni klinicko-genetickou konzultaci)

2/38 nesouhlasili
s mol-gen
vysetrenim

37 pacientl souhlasilo s mol-gen
vysetrenim

ARVC/D nebo
SUD v rodiné u 6/39 po OTS
6/39 pacient(

24/39 po ablaci
(7/24 intra+epi)
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Metoda - NGS

(sekvenovani nové generace)

DNA Sequencing - l[llumina TruSeq
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NGS (WES) - vysledky

Frekvence nalezenych DNA variant
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Kaskadovy rodinny screening

»aeneticka stratifikace“
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Patologicka mutace
znama

Prediktivni genetické testovani u pribuznych

prvniho stupné
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Patologicka mutace

neznama/nevysetiena

Kardiologické screeningové vysetreni
pribuznych (EKG, SAECG, TTE aj.)
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Onemocnéni pritomno Onemocnéni nepfitomno
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Kompletni kardiologické vysetreni a Stop FU
pravidelny FU Geneticky screening pro
Nabidka kardiologického screeningu potomky nenabizet

dal$im potomkim (kaskada)

Charron et al. 2011

Pokracovani FU do 60-ti let
(moznost pozdniho rozvoje
onemocnéni)

Kompletni kardiologické vysetieni a
pravidelny FU
Nabidka kardiologického screeningu

dal$im potomkdm (kaskada)
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Rodina ARVC/D pacienta,
mutace v PKP2 (c.1378+1 G>C)

O

I: oba rodic¢e bez projevil ARVC/D, nechtéli genetické testovani

lI-1: proband — ARVC/D, jistd mutace v genu PKP2, mutace ovérena v expresni studii,,
snizena exprese connexin43 v desmosomu” (Fiedler et al. 2008)

[I-2: mutace neprokazana, nema znamky onemocnéni, potomci bez rizika

l1I-1: nosi¢ mutace v PKP2 — Uprava Zivotniho stylu (pouze rekreacni sport) , pravidelna
kardio-dispenzarizace

[1I-2: mutace neprokazana, bez rizika onemocnéni
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Shrnuti — genetika u 37 (39)
ARVC/D pacientu v IKEM

» 173% (27/37) uspesnost mol-gen vysetreni u
ARVC/D (nejcastéji PKP2 v 38%)

» Nizka penetrance mutaci v ceské populaci
(14% pozitivni rodinna anamnéza)

» ,,Kaskadovy rodinny screening*

(odhad/redukce rizika arytmii u nosi¢u mutace)
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Dekuji za pozornost!

alice.krebsova@ikem.cz
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