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Dědičná kardiovaskulární 

onemocnění 

Kardiomyopatie 

Arytmogenní syndromy 

Onemocnění aorty/chlopenní vady/vvv 

Risiko srdeční zástavy/náhlé srdeční smrti (SCD) 

Familiární hypercholesterolemie 



  Způsob dědičnosti 

Autozomálně dominantní 

▪  přenos vlohy nezávisle na pohlaví 

▪  50-ti% pravděpodobnost 

Riziko SCD u příbuzných! 





Novinka –vyšetření u mladých zemřelých 

< 50 let 

 





Co a jak vyšetřovat? 



SUDS/SADS < 50 let 

Kdy indikovat kardiogenetické vyšetření 

(Basso et al. 2017 a 2020) 

Post mortem kardiomyopatie – bez věkového limitu 

Akutní disekce aorty – bez věkového limitu 

Spontánní disekce koronární cévy – bez věkového limitu 

Předčasná arterioskleróza – muži < 40 let, ženy < 50 let 

SUDEP (náhlé úmrtí v epilepsii) 

• dle Společnosti pro aterosklerózu  < 60 let) 
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Fellmann et al. 2020 

Multidisciplinární tým (MDT) 



Výsledky pilotní studie/grantu NV18-02-
00237: Příčiny úmrtí jedinců < 40 let v 

ČR v letech 2014-2019 

N=245  

Rücklová et al. 2022 



Souhrnné výsledky pilotní studie 

(100 případů SCD) 
O post mortem vyšetření příčin SCD má zájem 93,7% 

rodin/pozůstalých 

Celková výtěžnost molekulárně genetického vyšetření je 23%  

 • Odpovídá zcela úspěšnosti jiných týmů dle literatury (1/5 případů se vyřeší) 

• Post mortem genetické vyšetření zachytí až 26% příbuzných v riziku 

maligních arytmií 

• Až 50% z nich byla již v péči pro srdeční selhání/komorové arytmie 

Výtěžnost molekulárně genetického vyšetření se výrazně zvýší, jestliže 

je jasně pozitivní rodinná anamnéza – až 50%  

 

• Vhodné nabízet kaskádovy rodinný screening u pacientů se srdečním 

selháním/závažnými arytmiemi nejasné etiologie 

Nutnost vzájemné komunikace (multidisciplinární tým) 
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Projekt screeningu FH přes případy 

náhle zemřelých 

 

Genová 

dispozice  

Kardiovaskulární 

příhoda  

66 % - †  

33 % 



MedPed v ČR 

Make Early Diagnosis to Prevent 

Early Deaths in Medical 

Pedigrees 

Nově plánovaný projekt: Prof. MUDr. J. Piťhou PhD a Prof. MUDr. T. Freibergerem PhD 

 



ESC Guidlines 2022, SCA survivors 



Děkuji za pozornost – těšíme se 

na spolupráci! 
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