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Priciny nahlé srdecni smrti
u lidi 1-40 let v CR
(retrospektivni studie 2014 -2019)
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Dedicha kardiovaskularni
onemochneéeni

Risiko srdecni zastavy/nahlé srdecni smrti (SCD)

Kardiomyopatie

Arytmogenni syndromy

Onemocneéni aorty/chlopenni vady/vvv
Familiarni hypercholesterolemie
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Autozomalné dominantni

= prenos vlohy nezavisle na pohlavi

= 50-ti% pravdépodobnost

Riziko SCD u pribuznych!



Kdy indikovat post mortem geneticke
vysetreni
(Basso et al. 2017 a 2020, Zeppenfeld et al. 2022)

SUDS/SADS < 50 let

Post mortem kardiomyopatie — bez vékového limitu

Akutni disekce aorty — bez vekoveho limitu

Spontanni disekce koronarni cévy — bez vékoveho limitu

SUDEP (nahlé umrti v epilepsii)

PredCasna arterioskleroza — muzi < 40 let, zeny < 50 let




Multidisciplinarni tym (MDT)
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Kardiolog
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- Klinicky genetik
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Cesko-moravsky
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Postup vysetreni

 Pribuzni m
SCD/SUDS/SUDI | rx A
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Lékari urgentniho prijmu v pripadé
oddaleného umrti po KPR

* Molekularné geneticke vysetreni DNA

Geneticka
konzultace mrtvého
pribuznych
Kardiogeneticky .
> kas;?édovy Y| « Primarni prevence SCD
screening
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Kardiovaskularni

NGS - Geneticka Heterogenita
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Vysledky u 100 analyzovanych
pripadu v CR

A.

Genetic yield cm SADS SUDS SAD Total
P/LP findings 13/49 (26.5) 2/20 (10.0) 5/23 (21.7) 3/8(37.5) 23/100 (23.0)
No significant : :
o 36/49 (73.5) | 18/20(90.0) | 18/23(78.3) 5/8 (62.5) 77/100 (77.0)
findings

B.

Genetic yield HCM DCM ACM LVNC

P/LP findings

4{12 (33.3)

6/14 (42.9)

2/22 (9.1)

1/1 (100)

No significant findings

8/12 (66.7)
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Vysledky vysetreni pribuznych

301 relatives
(from 100 cases)

Genetic findings No genetic findings
in deceased in deceased
131 relatives 170 relatives
(from 37 cases) (from 63 cases)
gﬁ;d’ alogical Cardiological
Genetie Screening
. only
Screening

Genotype + Genotype + Genotype - Genotype - Phenotype +

Phenotype + Phenotype - Phenotype + Phenotype -

43/131 (32.8%) relatives | 17/131 (13.0%) relatives 0/131 relatives 71/131 (54.2%) relatives S L e T

» Pozitivni RA u 50% rodin
« 87 pfibuznych v riziku (molekularni riziko 17/manifestni onemocnéni 70)




Nutnost myslet na kaskadovy rodinny
screening v pripade srdecniho
selhani/komorovych arytmii nejasne
etiologie!

M Already in cardiological
treatment

33/70
(47.1%)

M Detected during cardiologial
screening




Souhrn dosavadniho projektu —
pokracuje!

O post mortem vySetieni pficin SCD ma zajem 93,7%
rodin/pozustalych

Celkova vytéznost molekularné genetického vvsetreni je 23%

\

» Odpovida zcela uspésnosti jinych tymu dle literatury (1/5 pfipadd se vyresi)

J

Vytéznost molekularné genetickeho vysetreni se vyrazne zvysi, jestlize
je jasné pozitivni rodinna anamnéza — az 50%

Nutnost vzajemné spoluprace a komunikace (multidisciplinarni tym)
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Sit’' regionalnich MDT v CR

MDT UK
Praha
MDT
Ceské MDT
Budéjovice

" scd@ikem.cz
Ce ntrél N |' www.nahleumrti.cz
geneticka
W databaze "o

MDT FN MDT FN
Plzen Ostrava
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Dokumenty ke staZeni

Letak pro kardiology a praktické lékafe

Vzécna

dédiing
hardiovaskularmi
onemocnén

Letdk pro urgentni medicinu
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Letdk pro poziistalé MMR
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Zadanka k laboratornimu genetickému
vy3etfeni

Q Arytmogenni kardiomyopatie (ACM)

[3) Hypertroficka kardiomyopatie (HCM)

-eventivni vySetfeni O nas Pro odborniky

Letdk pro soudni lékafe
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0 onemocnéni Kontakt

Kontakt

Centrilni e-mail sed@ikem.cz
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Centrum dédifnych kardiovaskuldrnich onemacnénd

Hlinicka kardiclogie IKEM

Centrilni email

scd ghikem.cz

Kde probihaji vySetfeni

Zasady odbéru biologického materislu pro

genetickou analyzu
Brna
Ostrava
Doporuéeny postup pro soudni lékafstvi Liberec
Plzedi
[3) vilataéni kardiomyopatie (DCM) Fr——
3} syndrom dlouhého QT intervalu (LQTS) Hradec Krilové
Comouc

Praha

Soudni lékarstei

Soudni lékafstwi 1. LF UK

Soudni lékafstwi 3. LF UK

Soudni lékcaist 2. LF UK Bulovka

Vojensky dstaw soudniho bikafstvi

Kardiclogie

DEtskoé kardiocentrum, FH Mool




Projekt post mortem genetickeho vysetreni
pokracuje!
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Dekuji za pozornost!
alice.krebsova@ikem.cz
scd@ikem.cz ik iarviotoo [l §F
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