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Vysetrena kohorta pacientu 2015-2023

Celkem 221 jedincli (84 zen, 137 muzu) s klinickou diagnozou:

IVF: 128

ARVC: 15

UCM: 26

LQT: 25

BrS: 10, CPVT 2

aMVP: 8

HCM: 6
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Veék pri srdecni zastave
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Vysledek genetické stratifikace u iVF
(17%)

Pocet P/LP DNA | Identifikované | Geneticka

Diagndza | pripadl |varianty |geny diagndza
iVF 128 |22 (17%) |SCNS5A (5) LQT3/SCN5A
channelopathy
PKP2 (4) ARVC
RYR2 (6) CPVT

KCNH2 (1) LQT2
KCNQ1 (1) LQT1

TTN (2) UCM
NEXN (1) UCM
FLNC(1) UCM
DES (1) UCM
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Prevaha ,skryté” kardiomyopatie jako pricina
iIVF

= UCM

= ARVC
= LQT1
= LQT2

= LQT3/SCN5A

channelopathy
= CPVT
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Vysledek geneticke stratifikace u

kardiomyopatii

Pocet P/LP DNA |Identifikované | Geneticka
Diagndza | pripadl |varianty geny diagndza

ARVC 15  [11(73%) |PKP2(8) ARVC

TNNT2 (1) ARVC

DSP(1) ARVC

DSC2 (1) ARVC

UCM 26 | 7(27%) LMNA (1) UCM

DES (2) UCM

DSP (2) UCM

FLNC (1) UCM

FLNC, DES (1) |UCM
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Vysledek genetické stratifikace u LQT, CPVT a BrS
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Pocet P/LP DNA | Identifikované | Geneticka
Diagndza |pripadl |varianty |geny diagndza
LQT 25 11 (44%) | KCNH?2 (6) LQT2 |
[TTN (1) UCM
SCNGA (1) [QT3/SCNGA
channelopathy
KCNQ1 (3) LQT1
BrS 10 |2(20%) |SCNS5A (1) BrS
MYH7 (1) HCM
CPVT 2 2 (100%) |RYR2 (1) CPVT
[[myBPc3 (1) |ucwm
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. B



Vysledek genetické stratifikace u
aMVP

Arytmicky MVP 8 [1(13%) |TTN(1) UCM

Vysledek genetické stratifikace u
HCM

Pocet P/LP DNA |Identifikované Geneticka
Diagndza | pfipadu |varianty geny diagndza
HCM 6 3 (50%) TPM1 (1) HCM
o PRKAG2 (1) HCM
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Vysetreni pribuznych

Klinicky a/nebo geneticky bylo vySetfeno 514 pribuznych

Klinicka Geneticka
Geneticka i
dg. (61) klinicka dg. dg. (41)
(32)

Klinicka a /nebo genetickd diagnéza byla pritomna u 134 (26 %) pribuznych
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Naprosta vétsina srdecni zastav predstavuje u nas iVF (59%), 17 % ma
geneticky podklad (skryta kardiomyopatie)

ré-41

Celkové geneticka stratifikace urcila jistou molekularni pri¢inu u 27 %
pripad
: nejvice se jedna o kardiomyopatii (PKP2, TTN, TNNT2)

Nejcastéjsi arytmické syndromy jako pri€ina srdecni zastavy:
: LQT 2 (7/221)
: CPVT (7/221)
: LQT 3 (6/221)

HCM predstavuje velmi maly podil na neischemické srdecni zastavé v
nasi kohorté (po genetické stratifikaci 7/221)

Z vysetienych 514 pribuznych (2,33/pfipad) jsme identifikovali 26 % v
riziku
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Letik pro kardiology a praktické lékafe
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Letik pro soudni lékafe
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Indikacl post mortem genetického vyletfeni

Zisady odbéru blologického materidlu pro
genetickou analyzu

Doporuleny postup pro soudni lékafstvi

Pro odborniky

0 onemocnéni Kontakt

Kontakt

Centrilni e-mail scd@ikem.cz
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krea@ikem.cz
scd@ikem.cz
rare.heart@ikem.cz
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Dekuji za pozornost!
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