
MENDELOVSKY DĚDIČNÁ 

KARDIOVASKULÁRNÍ 

ONEMOCNĚNÍ  

 

- PŘÍKLADY Z PRAXE 

  

 
MUDr. A. Krebsová PhD 

IKEM Praha 



I 

II 

III 

1 2 

1 2 

IV 

2 1 

4 3 

3 4 

1 

LMNA 
c.673C>T 

LMNA 
c.673C>T 

? ? 

? 

? 

? 

  DCM: progresivní AV 
blokáda, sVT 



Posouzení patogenicity 
mutace 
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Lamin A/C – DCM, EDMD, HGPS 

E225 Stop 
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  Rodina: segregace mutace 
LMNA/C – odhad rizika 





HCM: Plánované rodičovství 
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L.H.: nar. 1985 
: st.p. myectomie a mech. AVR 
: LV EF 35%, IVS 18 mm, st.p. prim. preventivní implantaci ICD (bez arytmií)  
: těhotenství pro vysoké riziko nedoporučeno 
: rozhoduje se pro možnost náhradní matky a v rámci fertilizace in vitro i preimplantační diagnostiku 
k primární prevenci HCM 

? 

Klinické vyšetření/anamnestické údaje: 
I 1: LVNC, LV EF 30-35%, st.p. ICD implantaci (sledován v nem. Ústí n. Labem) 
I 2: bez známek hypertrofie 
II 1: postižená probandka 
II 2: asymptomatická sestra, IVS 14 mm – v.s. hypertrofická kardiomyopatie 

MYBPC3 (clas 4-5) FHL2 (clas 3-4) 

MYBPC3/FHL2 MYBPC3/FHL2 

•MYBPC3 kauzální varianta 

(embryo nesmí nést MYBPC3) 

•FHL2  pouze varianta bez významu 
pro fenotyp HCM 

wt                  wt 
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I-1: fibrilace síní před 50. rokem života a bez jiných rizikových faktorů 
I-2: bez arytmií, v rodinné anamnéze bez SCD 
II-1: CPVT 
II-2 a 3: bez dokumentovaných arytmií 
III-1: „epilepsie“: záchvaty při emocionálním vypětí či námaze  
III-2: bez obtíží 
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RYR 2 c.5170G>A 
(E1724K) 

RYR 2 c.5170G>A 
(E1724K) 

RYR 2 c.5170G wt 

RYR 2 c.5170G wt 

RYR 2 c.5170G>A 
(E1724K) - mozaika 

RYR 2 c.5170G wt 

CPVT 

  CPVT: změna dg. a 
úprava terapie 



Mutace v RYR2 vznikla postzygotické fázi 

Srdce 
RYR 2 c.5170G wt 

Spermie 
RYR 2 c.5170G>A 
(E1724K) 

Leukocyty v periferní krvi 
RYR 2 c.5170G>A (E1724K)/RYR 2 c. 
5170G wt 

Otec – somatická 
mozaika RYR2 mutace 



Rodokmen AR dědičné 

aortopatie („arterial tortuosity syndrom“), 

SLC2A10 
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I-1 a 2: pravděpodobně příbuzní rodiče (nesou identickou mutaci v SLC2A10) – nepostižení 
II – 1: postižený homozygot pro mutaci v SLC2A10 
II-2: nepříbuzná partnerka, bez DNA varianty v SLC2A10 
III-1: potomek bude vždy nosičem mutace, ale nebude postižen 
II-3: nepostižený nosič mutace v SLC2A10 

3 



V.s. AD dědičná aortopatie? 
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I-1: zemřel na akutní disekci aorty 
II-1: zemřel na akutní disekci aorty, 6 měsíců před smrtí: MVP a MI 2/4, kořen aorty 34 mm) 
II-2: zemřel na akutní disekci aorty, postmortem 100 mm (obvod je 2¶r – 100:3,14=32 mm) 
III-1: normální rozměr aorty, mírný prolaps nekoronárního cípu aortální chlopně 
IV-1,2: normální rozměr aorty 
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II-1:  

II-2 



Aneurysma valsavova sinu 



Rodokmen AD dědičné 

aortopatie? 
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IV ? ? 

I-1: zemřel na akutní disekci aorty 
II-1: zemřel na akutní disekci aorty, 6 měsíců před smrtí: MVP a MI 2/4, kořen aorty 34 mm) 
II-2: zemřel na akutní disekci aorty, postmortem 100 mm (obvod je 2¶r – 100:3,14=32 mm) 
III-1: normální rozměr aorty, mírný prolaps nekoronárního cípu aortální chlopně 
IV-1,2: normální rozměr aorty 
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II-1:  

II-2 FBN1 mutace=Marfanův syndrom 



Děkuji za pozornost! 

 
alice.krebsova@ikem.cz 






