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Dopady genetiky do klinické péče o pacienty s CMP 1: 

Arbelo et al. 2023



Stratifikace rizika 
na základě 
fenotypu/genotypu



Kolik pacientů s KMP má jasný genetický nález
(4444) probandů v ČR dle dostupných informací geneticky vyšetřeno) 

26%
31%

44%

LP/P VUS NS

Level Count %

MYBPC3 320 27.4

TTN 266 22.7

MYH7 172 14.7

PKP2 57 4.9

LMNA 36 3.1

TNNT2 35 2.9

DSP 29 2.5

FLNC 29 2.5

TNNI3 27 2.3

RBM20 17 1.5

SCN5A 17 1.5

TPM1 16 1.4

Total 1169

Data z předběžné databáze PS kardiogenetiky při SLG ČSL JEP



Neischemická srdeční zástava 
– přežitá i nepřežitá, N: 435

Muži = 278

Ženy = 157

- do 16 let = 51

- od 16 let = 384

Věk: 34±16 let
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Příčiny srdeční zástavy v ČR  – celkem objasněno 58%

0

20

40

60

80

100

120

140

160

180

200

CMP ArS other unknown

<16 ≥16

Objasněno 253/435 (58%) případů, z toho 155/253 (62%) CMP



Celkový záchyt P/LP DNA variant 104/435 (24%)
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Nalezené geny při srdeční zástavě ve vztahu k 
pohlaví
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Echo přínos ke stratifikaci 
rizika u ARVC ?!

Kirkels et al. 2021









5. Genetická 
stratifikace 
rizika u 
KMP/HCM

• Neplatí pro střádavé formy kardiomyopatie 

(GLA, GAA, PRKAG1)





Závěry: 
Genetická stratifikace u KMP se zdaří u cca ¼ všech neischemických KMP

Rozeznaná příčina přežité i nepřežité srdeční zástavy je kardiomyopatie, nejvíce DCM/ACM

ARVC dominuje přežité srdeční zástavě ale v kohortě zemřelých se nevyskytuje v ČR (možnost CPR a kvalita ZZS)

TTN představuje nejčastěji nalézaný gen u KMP a jeho arytmogenní potenciál je cca – 4-5%

Nutnost vzájemné spolupráce a komunikace a mezicentrové spolupráce k získání více informací o české populaci 

(národní databáze pacientů)

Genetika přispěje k odhadu rizika srdeční zástavy u dalšího zlomku genotypově pozitivní pacientů

FLNC a RBM20 – trunkující varianty jsou příčinou srdeční zástavy – není „risk score“, ale nutno vzít v úvahu

PKP2 má jinak velmi malou penetranci u příbuzných probandů, CA ještě před rozvojem morfologických 
známek ARVC



Mezicentrová spolupráce, národní registr?

rare.heart@ikem.cz

alice.krebsova@ikem.cz
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