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Příčiny náhlé srdeční smrti  

u lidí 1-40 let v ČR  
(retrospektivní studie 2014 -2019) 

N=245  

Rücklová et al. 2022 



Dědičná kardiovaskulární 

onemocnění 

Kardiomyopatie 

Arytmogenní syndromy 

Onemocnění aorty/chlopenní vady/vvv 

Risiko srdeční zástavy/náhlé srdeční smrti (SCD) 

Familiární hypercholesterolemie 



  Způsob dědičnosti 

Autozomálně dominantní 

▪  přenos vlohy nezávisle na pohlaví 

▪  50-ti% pravděpodobnost 

Riziko SCD u příbuzných! 



SUDS/SADS < 50 let 

Kdy indikovat post mortem genetické 

vyšetření  
(Basso et al. 2017 a 2020, Zeppenfeld et al. 2022) 

Post mortem kardiomyopatie – bez věkového limitu 

Akutní disekce aorty – bez věkového limitu 

Spontánní disekce koronární cévy – bez věkového limitu 

Předčasná arterioskleróza – muži < 40 let, ženy < 50 let 

SUDEP (náhlé úmrtí v epilepsii) 



„MDT“  

Praktický 
lékař/spádový 

kardiolog 

Lékař urgentní 
mediciny 

Pitvající lékař 

Kardiolog 
(dětský/dospělý) 

Arytmolog 
(dětský/dospělý) 

Klinický genetik 

Molekulární 
genetik 

Psycholog 

Neurolog 

Lipidolog 

Fellmann et al. 2020, Zeppenfeld et al. 2022 

Multidisciplinární tým (MDT) 



Česko-moravský 

multidisciplinární řešitelský tým 

NV18-02-00237 

Ústavy soudního 
lékařství 

• 1., 2., 3 LF UK 

• FN Olomouc 

 

• FNHK 

• Liberec 

• Pardubice 

• Ostrava 

• Plzeň  

• Č.B. 

Kardiologie 

• IKEM 

• DKC FN 
Motol 

• FN Olomouc 

Genetika 

• ÚBLG FN 
Motol 

• IKEM 
(kardiogenetik) 

• FNOL 
(kardiogenetik) 

Pediatr 

• 3. LF UK 
(FNKV) 

• TN (Doc. 
MUDr. J. 
Houšťková 
CSc. 
Ambulance pro 
rodiče SIDS) 



  Postup vyšetření  

SCD/SUDS/SUDI 
(SADS, SIDS) 

• Příbuzní mají zájem, souhlasí 

• (klíčová role soudních lékařů/pitvu 
konajících lékařů) 

Genetická 
konzultace 
příbuzných 

• Molekulárně genetické vyšetření DNA 
mrtvého 

Kardiogenetický 
kaskádový 
screening 

• Primární prevence SCD 

• Lékaři urgentního příjmu v případě 

oddáleného úmrtí po KPR  



NGS - Genetická Heterogenita 
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Výsledky u 100 analyzovaných 

případů v ČR 



Výsledky vyšetření příbuzných 

• Pozitivní RA u 50% rodin 

• 87 příbuzných v riziku (molekulární riziko 17/manifestní onemocnění 70) 



Nutnost myslet na kaskádový rodinný 

screening v případě srdečního 

selhání/komorových arytmií nejasné 

etiologie! 



Souhrn dosavadního projektu – 

pokračuje! 
O post mortem vyšetření příčin SCD má zájem 93,7% 

rodin/pozůstalých 

Celková výtěžnost molekulárně genetického vyšetření je 23%  

 
• Odpovídá zcela úspěšnosti jiných týmů dle literatury (1/5 případů se vyřeší) 

Výtěžnost molekulárně genetického vyšetření se výrazně zvýší, jestliže 

je jasně pozitivní rodinná anamnéza – až 50%  

 

Nutnost vzájemné spolupráce a komunikace (multidisciplinární tým) 

 



Síť regionálních MDT v ČR 
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Projekt post mortem genetického vyšetření  

pokračuje! 

Rozšíření o screening familiární 

hypercholesterolemie 



Děkuji za pozornost! 

alice.krebsova@ikem.cz 

scd@ikem.cz 
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