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Kardiogenetika

Kardiomyopatie

Arytmogenní syndromy

Onemocnění aorty/chlopenní vady/vvv

Risiko náhlé srdeční smrti (SCD)

Posmrtná genetika



Kaskádové vyšetření v rodině musí být součástí 
genetického vyšetření

Kardiologické vyšetření jedinců v riziku

Onemocnění přítomno Onemocnění není přítomno

• Kardiologická dispenzarizace s  

kompletní multidisciplinární péčí

• Nabídnout vyšetření potomků 

(vyšetření od cca. 10. roku života) 

(kaskáda)

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

rozvoje onemocnění



Mezioborový kardiogenetický tým

„MDT“ 

Praktický 
lékař/spádový 

kardiolog
Lékař urgentní 

mediciny

Pitvající lékař

Kardiolog 
(dětský/dospělý)

Arytmolog
(dětský/dospělý)

Klinický genetik
Molekulární 

genetik

Psycholog

Neurolog

Lipidolog

Gynekolog

Expertní centrum





Co říkají ESC doporučení

Stanovují kritéria, podle kterých je třeba stanovit diagnózu dědičného kardiovaskulárního onemocnění

Stanovují indikace ke genetickému vyšetření – rozhodnutí ošetřujícího kardiologa

Jednohlasně všechna stanovují, že molekulárně genetickému vyšetření musí předcházet klinicko genetická 
konzultace

Stanovují geny, které jsou jednoznačně asociovány s daným onemocněním a tyto mají být v klinickém kontextu 
analyzovány

Doporučují metody molekulárně genetického vyšetření

Stanovují doporučení k individualizaci péče dle konkrétních genotypů (riziková stratifikace dle genotypu)



Klinicko-genetická konzultace by měla předcházet
molekulárně -genetickému vyšetření

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

Informování o nutnosti kaskádového rodinného screeningu/ možnostech (primární) prevence onemocnění u 
potomků

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

Upozornit na omezenou výtěžnost – kardiologii cca 1/3 rodin má jasnou P/LP variantu







ESC guidlines - Expertní centra v ČR

Centrální 
genetická 
databáze

MDT UK 
Praha

MDT České 
Budějovice

MDT MU 
Brno

MDT FN 
Ostrava

MDT FN 
Plzeň

MDT FN 
Olomouc

MDT 

FN HK

www.nahleumrti.cz



Závěry – jak zlepšit dostupnost genetického vyšetření

Společně pracovat na budování a rozvoji regionálních center

Vzdělávání sester – specializovaná genetická poradkyně („genetic councellor“)

Aktivně spolu s SLG ČSL JEP pracovat na úpravě vzdělávání:  

Akreditace ke klinické genetickému poradenství v rámci vlastního oboru 
(kardiologové, onkologové, neurologové, hepatologové…..)

Zrychlení molekulárně genetické analýzy? – rWGS, dlouhé segmenty – NOVÉ VÝZVY



Děkuji za pozornost

rare.heart@ikem.cz

alice.krebsova@ikem.cz

mailto:rare.heart@ikem.cz


ESC doporučení k molekulárně genetickému 
vyšetření
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Záchyt příčinných varianta se nezvyšuje s počtem vyšetřených genů!
Naopak výborné pro děti se vzácným, AR/mitochondriálním 

onemocněním.



ESC doporučení určují - pevně asociované geny 
s onemocněním

• Celkem 153 genů
• k dispozici na www.nahleumrti.cz

Kardiomyopatie

Arytmické syndromy, včetně srdeční zástavy

Aortální syndromy

http://www.nahleumrti.cz/


Co referovat?

Referovat jen P/LP varianty v pevně asociovaných genech

Problematiku VUS přenechat expertnímu centru 

DNA P/LP (VUS) varianty genech ne s jistou asociací k onemocnění  
přenechat expertnímu centru 



Vyšší počty vyšetřených genů přináší vyšší počty VUS

Gronding et al. 2023



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

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 3-5 let



http://www.kardiogenetika.cz/www


Pevně asociované geny
– kardiomyopatie

• Je k dispozici na www.nahleumrti.cz

http://www.nahleumrti.cz/


Které geny vyšetřovat (celkem 153 genů) 
– arytmické syndromy

• Je k dispozici na www.nahleumrti.cz

http://www.nahleumrti.cz/


Které geny vyšetřovat (celkem 153 genů) 
– aortální syndromy

• Je k dispozici na www.nahleumrti.cz

http://www.nahleumrti.cz/


Supplementum: uvedeny seznamy a transkripty genů pro jednotlivé dg. 


