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Kdy iniciovat genetické vyšetření v Kdy iniciovat genetické vyšetření v 
kardiologii



Genetika v kardiologii

Kardiomyopatie

Onemocnění aorty/chlopenní

Dědičná kardiovaskulární onemocnění

Arytmogenní syndromy

Onemocnění aorty/chlopenní

Riziko náhlé srdeční smrti (SCD) 
genetika

aorty/chlopenní vady/vrozené vady

Dědičná kardiovaskulární onemocnění

aorty/chlopenní vady/vrozené vady

Riziko náhlé srdeční smrti (SCD) – post mortem
genetika



„Kaskádové vyšetření“ v rodině musí být 
součástí genetického vyšetření

Kardiologické vyšetření jedinců s genetickým 
rizikem

Onemocnění přítomno

• Kardiologická dispenzarizace s  
kompletní multidisciplinární péčí

• Nabídnout vyšetření geneticky 
příbuzných osob a potomků
(vyšetření od cca. 10. roku života)   
(„kaskádové genetické testování“)

„Kaskádové vyšetření“ v rodině musí být 
součástí genetického vyšetření

Kardiologické vyšetření jedinců s genetickým 

Onemocnění není přítomno

• Pokračování v pravidelných 
kontrolách 
(2-5 let) kvůli možnosti pozdního 

rozvoje 
daného onemocnění

https://slg.cz/pracovni-skupiny/kardiogenetika/



Kdy indikovat genetické vyšetření 1

Stanovili jste diagnózu dědičné kardiomyopatie (i posmrtně) 

HKMP

RKMP

DKMP

NDLVC

ARVC

Kdy indikovat genetické vyšetření 1

Stanovili jste diagnózu dědičné kardiomyopatie (i posmrtně) 

Arbelo et al. 2023



Kdy indikovat genetické vyšetření 2

Stanovili jste diagnózu dědičného arytmického syndromu (i posmrtně 

Syndrom dlouhého QTc intervalu (LQT)

Syndrom bratří Brugádů (BrS)

Porucha vzniku a vedení el. Vzruchu 
(CCD/PCCD)

Syndrom bratří Brugádů (BrS)

Katecholaminergní polymorfní komorová 
tachykardie (CPVT)

Syndrom krátkého QTc intervalu (SQT)

Symptomatický AVB < 50. rokem života

Kdy indikovat genetické vyšetření 2

Stanovili jste diagnózu dědičného arytmického syndromu (i posmrtně – SADS, SIDS, SUDS, SUDI)

Familiární nemoc sinusového uzlu (SND)

Familiární fibrilace síní (FAF)

Zeppenfeld et al. 2022, Wilde et al. 2022)

Familiární fibrilace síní (FAF)

Komorové arytmie nejasné příčiny

Přežitá srdeční zástava

Náhlá arytmická smrt (SADS, SUDS)

Náhlé úmrtí v epilepsii (SUDEP)



Kdy indikovat genetické vyšetření 3a

Stanovili jste diagnózu aortálního syndromu (i posmrtně)

Akutní disekce velké tepny (aorta, koronární tepny, intrakraniální, 
vertebrální…)

: syndromální postižení (ad Ghentské Score)

Aneurysma aorty (Z-Score > 3, cca > 45 mm) bez ohledu na věk a:

: bez rizikových kardiovaskulárních faktorů 

: pozitivní rodinná anamnéza (SCD, 
aneurysma, chlopenní vady)

Kdy indikovat genetické vyšetření 3a

Stanovili jste diagnózu aortálního syndromu (i posmrtně)

Akutní disekce velké tepny (aorta, koronární tepny, intrakraniální, 

Mazzolai et al. 2024

: syndromální postižení (ad Ghentské Score)

> 3, cca > 45 mm) bez ohledu na věk a:

: bez rizikových kardiovaskulárních faktorů 

: pozitivní rodinná anamnéza (SCD, 
aneurysma, chlopenní vady)



Kdy indikovat genetické vyšetření 3b

Stanovili jste diagnózu bikuspidální aortální chlopně

Provedete kaskádový rodinný screening:

: syndromální postižení (ad Ghentské Score)

: pozitivní rodinná anamnéza (SCD, aneurysma, chlopenní vady)

: cibulovité rozšíření kořene aorty (ne typičtější ascendentní 
fenotyp tzv. bikuspidální valvulo

Kdy indikovat genetické vyšetření 3b

Mazzolai et al. 2024

: syndromální postižení (ad Ghentské Score)

: pozitivní rodinná anamnéza (SCD, aneurysma, chlopenní vady)

: cibulovité rozšíření kořene aorty (ne typičtější ascendentní 
fenotyp tzv. bikuspidální valvulo-aortopatie)



Kdy indikovat genetické vyšetření 3c

Stanovili jste diagnózu prolapsu mitrální chlopně

Provedete kaskádový rodinný screening:

: syndromální postižení (ad Ghentské Score)

: cibulovité rozšíření kořene aorty 

: arytmogenní fenotyp (aMVP)

: pozitivní rodinná anamnéza (SCD, aneurysma, chlopenní vady)

Kdy indikovat genetické vyšetření 3c

Mazzolai et al. 2024, Sabbag et al. 2022

: syndromální postižení (ad Ghentské Score)

: cibulovité rozšíření kořene aorty 

: arytmogenní fenotyp (aMVP)

: pozitivní rodinná anamnéza (SCD, aneurysma, chlopenní vady)



Co čekat od genetického vyšetření?
• Jistá/velmi pravděpodobná molekulární příčina (P/LP 
- kardiomyopatie 30%
- arytmické  syndromy 40-60%
- aortální syndromy 20%- aortální syndromy 20%
- náhlá srdeční smrt 20-30%

Negativní výsledek genetického vyšetření nevylučuje Vaši klinickou diagnózu

Nemá moc smysl indikovat genetiku při diagnostických rozpacích 
(genetika nic neprokáže ani nevyloučí)

Co čekat od genetického vyšetření?
Jistá/velmi pravděpodobná molekulární příčina (P/LP varinta)

Negativní výsledek genetického vyšetření nevylučuje Vaši klinickou diagnózu

Nemá moc smysl indikovat genetiku při diagnostických rozpacích 
(genetika nic neprokáže ani nevyloučí)



V případě jasně určeného genetického 
onemocnění je význam:

Určení rizika život  
ohrožujících arytmií 

(DCM, ARVC, NDLVC, HCM)
ARVC risk Score (PKP2)

LMNA risk Score
DSP risk Score

HCM Risk Score (omezeně přispívá genetika)

onemocnění a možné 
nutnosti zařazení na WL KMP

Arbelo et al. 2023, Zeppenfeld et al. 2022, Mazzolai et al. 2024

Upřesnění diagnózy (LQT) 
a dalších arytmických 

syndromů

Stanovení genotyp
specifické terapie (LQT) a 
další arytmické syndromy

Upřesnění diagnózy Genotyp specifická péče

ArS

AoS

V případě jasně určeného genetického 

Určení průběhu 
onemocnění a možné 

nutnosti zařazení na WL 
pro Tx

Určení rizika rozvoje 
onemocnění u příbuzných

Arbelo et al. 2023, Zeppenfeld et al. 2022, Mazzolai et al. 2024

Určení rizika onemocnění 
u příbuzných

Stanovení genotyp-
specifické terapie (LQT) a 
další arytmické syndromy

Genotyp specifická péče
Určení rizika rozvoje 

onemocnění u příbuzných



Další význam genetického testování pro některé 
pacienty Preimplantační diagnostika –

Další význam genetického testování pro některé 
primární prevence onemocnění u potomků



Závěry: 

Genetické vyšetření je nedílnou součástí širší diagnostiky kardiomyopatií, arytmií, aortálních syndromů a případů 
náhlého úmrtí

Výsledky genetického vyšetření by neměly trvat déle než 6 měsíců, měly by být diskutovány mezioborovým 
týmem (cave varianty VUS)

Určení dědičné příčiny onemocnění je aktuálně možné asi u 1/5 

Negativní genetické vyšetření nevylučuje dědičnou formu

Opakované re-analýzy molekulárně genetických dat jsou nutné

Genomové sekvenování

Genetické vyšetření je nedílnou součástí širší diagnostiky kardiomyopatií, arytmií, aortálních syndromů a případů 
náhlého úmrtí

Výsledky genetického vyšetření by neměly trvat déle než 6 měsíců, měly by být diskutovány mezioborovým 
týmem (cave varianty VUS)

Určení dědičné příčiny onemocnění je aktuálně možné asi u 1/5 – 1/3 rodin

Negativní genetické vyšetření nevylučuje dědičnou formu

analýzy molekulárně genetických dat jsou nutné

snad zvýší záchyt, ale bude nutno rozvinou RNA diagnostiku





Děkuji za pozornostDěkuji za pozornost

rare.heart@ikem.cz
alice.krebsova@ikem.cz

Děkuji za pozornostDěkuji za pozornost

rare.heart@ikem.cz
alice.krebsova@ikem.cz



Klinicko-genetická konzultace by měla 
molekulárně -genetickému vyšetření

Pacient je informován o principu a možných výstupech molekulárně genetického vyšetření (P/LP, VUS varianty)

V případě rozsáhlých panelů genů je třeba zvážit možnost vedlejších nálezů (jiná dědičná onemocnění)

Informování o možnostech (primární) prevence onemocnění u potomků

genetická konzultace by měla předcházet
genetickému vyšetření

Pacient je informován o principu a možných výstupech molekulárně genetického vyšetření (P/LP, VUS varianty)

V případě rozsáhlých panelů genů je třeba zvážit možnost vedlejších nálezů (jiná dědičná onemocnění)

Informování o možnostech (primární) prevence onemocnění u potomků



„Variant of unknown signifikance“ 
klasifikace 3, dle ACMG: PM2, PP3

Efekt nalezené varianty je aktuálně zcela nejasný/neznámý 

Varianta by neměla být referována pacientovi ani jeho ošetřujícímu lékaři

Nelze na jejím základě upravovat terapii

Nelze na jejím základě prediktivně testovat příbuzné

Je vhodná opakovaná re-analýza v intervalu cca 3

„Variant of unknown signifikance“ – VUS, 
klasifikace 3, dle ACMG: PM2, PP3

Efekt nalezené varianty je aktuálně zcela nejasný/neznámý 

Varianta by neměla být referována pacientovi ani jeho ošetřujícímu lékaři

Nelze na jejím základě upravovat terapii

Nelze na jejím základě prediktivně testovat příbuzné

analýza v intervalu cca 3-5 let



Praktický 
lékař/spádový 

kardiolog

Lipidolog

Gynekolog

Multidisciplinární tým – genetika v kardiologii

„MDT“ 

Klinický genetikMolekulární 
genetik

Psycholog

Neurolog

lékař/spádový 

Lékař urgentní 
mediciny

Pitvající lékař

genetika v kardiologii

„MDT“ Kardiolog 
(dětský/dospělý)

Arytmolog 
(dětský/dospělý)

Klinický genetik



Genetika součástí 
mezioborového týmu

Arbelo et al. 2023 ESC Guidelines for the management of cardiomyopathies: Developed by the task force on the management of 
cardiomyopathies of the European Society of Cardiology (ESC), European Heart Journal, Volume 44, Issue 37, 1 October 2023, Pa
3503–3626, https://doi.org/10.1093/eurheartj/ehad194

Arbelo et al. 2023 ESC Guidelines for the management of cardiomyopathies: Developed by the task force on the management of 
cardiomyopathies of the European Society of Cardiology (ESC), European Heart Journal, Volume 44, Issue 37, 1 October 2023, Pages

Genetika součástí 
mezioborového týmu



Zeppenfeld et al. 2022 ESC Guidelines for the management of patients with ventricular arrhythmias and the prevention of 
sudden cardiac death: Developed by the task force for the management of patients with ventricular arrhythmias and the 
prevention of sudden cardiac death of the European Society of Cardiology (ESC) Endorsed by the Association for European 
Paediatric and Congenital Cardiology (AEPC), European Heart Journal, Volume 43, Issue 40, 21 October 2022, Pages 3997

https://doi.org/10.1093/eurheartj/ehac262

2022 ESC Guidelines for the management of patients with ventricular arrhythmias and the prevention of 
sudden cardiac death: Developed by the task force for the management of patients with ventricular arrhythmias and the 
prevention of sudden cardiac death of the European Society of Cardiology (ESC) Endorsed by the Association for European 

, Volume 43, Issue 40, 21 October 2022, Pages 3997–



Aortální syndromy

Genetika součástí 
mezioborového týmu

Mazzolai et al, 2024 ESC Guidelines for the management of peripheral arterial and aortic diseases, 
Journal, Volume 45, Issue 36, 21 September 2024, Pages 3538–
Mazzolai et al, 2024 ESC Guidelines for the management of peripheral arterial and aortic diseases, European Heart 

–3700, https://doi.org/10.1093/eurheartj/ehae179


