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Co rikaji ESC doporuceni

Stanovuiji kritéria, podle kterych je treba stanovit diagndzu dédiéného kardiovaskularniho onemocnéni

Stanovuji indikace ke genetickému vysetreni — rozhodnuti osSetfujiciho kardiologa

Jednohlasné vSechna stanovuiji, Ze molekularné genetickému vysetreni musi predchazet klinicko geneticka
konzultace

Stanovuji geny, které jsou jednoznacné asociovany s danym onemocnénim a tyto maji byt v klinickém kontextu
analyzovany

Doporucuji metody molekularné genetického vysetreni

Stanovuji doporuceni k individualizaci péce dle konkrétnich genotypu (rizikova stratifikace dle genotypu)
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Genetické poradenstvi

Nedirektivni pohovor s pacientem, vétsSinou spolecné s jeho rodinnymi prislusniky

Podrobna osobni a rodinna anamnéza

Sestaveni rodokmenu a z ného urceni mozného typu dédi¢nosti a
dalSich osob v riziku

Doporuceni dopliujicich vySetreni (napf. antropologické...)

Stanoveni , fenotypu”

Vysvétleni principl laboratorniho genetického testovani a jejich vystupl a dopad(i na pacienta a pribuzné
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Genetické poradenstvi v kardiologi

Vysvétli konkrétni metodu molekularné genetického testovani a princip P/LP variant (CAVE VUS varianty)

V pripadé rozsahlych panelll genl je tfeba zvazit moznost vedlejSich a ndahodnych nalezU

Upozornit na omezenou vytéznost — kardiologii cca 1/3 rodin ma
jasnou P/LP variantu

Probrat mozné dopady na individualizovanou péci pacienta, ¢i jeho pribuzné v riziku (rizikova score)

Upozornit na reprodukéni moznosti a primarni prevenci ve smyslu
PID

Upozornit na moznou reanalyzu a také nové metody v budoucnu s moznosti rekontaktovani
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ESC doporuceni k molekularneé genetickéemu

Vysetrenl
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VySSi pocCty vysetrenych genu prinasi vyssi pocty VUS
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50

30

Proportion of patients carrying at least one variant (%)

Bl re
VUS
75
T (33%)
o
(23.7%)
SCD SCD and CM
53 Dx grade genes 151 Dx grade genes

SCD and CM 184 Dx grade

Panels

(40.3%)

and borderline genes

(202%)

45 genes classified by
ClinGen cardiovascular
panels as = moderate

Gronding et al. 2023




Variant of unknown signifikance” —

VU

S, klasifikace 3, dle ACMG: PM2, PP3 —dle

ES

1G

Efekt nalezené varianty je aktudlné zcela nejasny/neznamy
Varianta by neméla byt referovana pacientovi ani jeho oSetfujicimu lékafi

Nelze na jejim zakladé upravovat terapii

Nelze na jejim zakladé prediktivné testovat pfibuzné

Je vhodna opakovana re-analyza v intervalu cca 3-5 let
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ESC doporuceni urcuji - pevné asociované geny
S onemochenim

Kardiomyopatie
Arytmické syndromy, vcetné srdecni zastavy

Aortalni syndromy

* Celkem 153 genu
* k dispozici na www.nahleumrti.cz
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Klinicky genetik-ka@molekulérnigenetik

Molekularni
genetik

Kardiolog

DNA analyza

“ Hlavni nalezy

Vedlejsi nalezy

Nahodné nalezy
RNA analyza
fer rare or low prevalence

complex diseases .

‘
Vysetreni “
pribuznych

Ovéreni genetiky
(zatézové testy, EFV)

Individualizovana péce (iéky/invasivni terapie/ICD)
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Mezioborove tymy, regionalni centra, centralni

geneticka databaze

Prakticky MDT UK
lékat/spadovy Praha
Kaidiales Lékar urgentni
Gynekolog mediciny MDT MDT
Ceské
Budéjovice FN HK
Lipidolog Pitvajici Iékar

Centralni
o N I k'
MDT orey JENElCKA

Kardiolog

r
Neurolog (détsky/dospély) Olomouc d ata baze Brno

bevchol Arytmolog
sycholog (détsky/dospély) MDT FN MDT FN
- Plzen Ostrava
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Klinicky genetik by mél:

varianty genech ne s jistou asociacli Kk onemocneni diskutovat s
kardiologem, molekuldarnim genetikem, zvazit moznost dalSiho prikazu onemocnéni na
molekularni nebo klinické drovni (farmakologické zatézové testy, biopsie apod.)
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Genetické poradenstvi je celkem Casové narocny proces, nedirektivni diskuse s pacientem a jeho rodinou

Klinicky genetik musi byt znaly moznych diagndz, typu vysetreni a jejich vystupt a jejich dopadl na pacienta

Klinicky genetik musi znat , jeho geny“ a referovat jen P/LP varianty v pevné asociovanych genech

Klinicky genetik musi byt presné domluven s pacientem, co on ocCekava od vysetreni a co chce vsSe védét

Klinicky genetik musi komunikovat s indikujicim kardiologem a event. dohodnout kardiologicka upresnujici
vysSetrfeni pacienta a jeho pribuznych

o_-23, European K urychleni ziskani genetického vysetreni je nutné zvazit specializaci kardiologt a i
®%..i Reference .y ;. . . . oy,
L sester (genetické poradenstvi v rémci oboru, geneticka poradkyné — jako v zahranici)
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Dekuji za pozornost

rare.heart@ikem.cz

alice.krebsova@ikem.cz
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