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Dědičná kardiovaskulární onemocnění 

Kardiomyopatie

Arytmogenní syndromy

Onemocnění aorty/chlopenní vady/vvv

Risiko náhlé srdeční smrti/srdeční zástavy 
(SCD)

(Familiární hypecholesterolemie)



Zeppenfeld et al. 2022 – ESC Guidlines



Posmrtné genetické vyšetření u mladých 
zemřelých < 50 let

Zeppenfeld et al. 2022 – ESC Guidlines



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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Celkový záchyt P/LP DNA variant 104/435 (24%)
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Příčiny srdeční zástavy v ČR  – celkem objasněno 58%
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Objasněno 253/435 (58%) případů, z toho 155/253 (62%) CMP



Příčiny srdeční zástavy - CMP a ArS
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Arytmogenní potenciál nalezených DNA variant (pouze probandi)

0%

10%

20%

30%

40%

50%

60%

70%

80%

90%

100%

srdeční zástava bez zástavy

TTN – arytmogenní potenciál 4,4%

5%



TTN - fenotyp muži a ženy / srdeční selhání vs. jiná dg. arytmie 
(pouze 5 mužů nad 40 let bez SS definováno jako LV EF < 50%)
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Kaskádový rodinný screening u přežité i 
nepřežité srdeční zástavy
• Celkem Vyšetřeno 1115 rodinných příslušníků (2,56 na probanda)

• 170/1115 (15%) geneticky pozitivních

150 107

Klinická diagnóza Geneticky pozitivní (P/LP)

63



Závěry: 
Příčina neischemické srdeční zástavy je rozeznána v 58% případech, 42% zůstává nevyjasněná

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)

LQT2 (CAVE: ženy), CPVT a SCN5A kanálopatie, a jsou relativně nejmalignější kanálopatie v ČR

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

Gen RYR2 má nejmalignější potenciál pro srdeční zástavu v ČR – především děti < 16 let



Děkuji za pozornost

rare.heart@ikem.cz

alice.krebsova@ikem.cz
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Nalezené geny při srdeční zástavě ve vztahu k 
pohlaví
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