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Vyšetřená kohorta pacientů 2015-2023 
Celkem 221 jedinců (84 žen, 137 mužů) s klinickou diagnózou: 

iVF: 128  

ARVC: 15  

UCM: 26 

LQT: 25  

BrS: 10, CPVT 2  

aMVP: 8 

HCM: 6 

sarkoidóza: 1 
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Age 

Věk při srdeční zástavě 

N=221 

muži: 137 

ženy: 84 

Průměr 36±16 



Výsledek genetické stratifikace u iVF 
(17%) 

Diagnóza 
Počet 
případů 

P/LP DNA 
varianty 

Identifikované 
geny 

Genetická 
diagnóza 

iVF 
  
  
  
  
  
  
  
  

128 22 (17%) 
  
  
  
  
  
  
  
  

SCN5A (5) LQT3/SCN5A 
channelopathy 

PKP2 (4) ARVC 

RYR2 (6) CPVT 

KCNH2 (1) LQT2 

KCNQ1 (1) LQT1 

TTN (2) UCM 

NEXN (1) UCM 

FLNC(1) UCM 

DES (1) UCM 



Převaha „skryté“ kardiomyopatie jako příčina 
iVF 

UCM 

ARVC 

LQT1 

LQT2 

LQT3/SCN5A 
channelopathy 
CPVT 



Výsledek genetické stratifikace u 
kardiomyopatií 

Diagnóza 
Počet 
případů 

P/LP DNA 
varianty 

Identifikované 
geny 

Genetická 
diagnóza 

ARVC 
  
  
  

15 
  

11 (73%) 
  
  
  

PKP2 (8) ARVC 

TNNT2 (1) ARVC 

DSP(1) ARVC 

DSC2 (1) ARVC 

UCM 
  
  
  
  

26 7 (27%) 
  
  
  
  

LMNA (1) UCM 

DES (2) UCM 

DSP (2) UCM 

FLNC (1) UCM 

FLNC, DES (1) UCM 



Diagnóza 
Počet 
případů 

P/LP DNA 
varianty 

Identifikované 
geny 

Genetická 
diagnóza 

LQT 
  
  
  

25 
  

11 (44%) 
  
  
  

KCNH2 (6) LQT2 

TTN (1) UCM 

SCN5A (1) LQT3/SCN5A 
channelopathy 

KCNQ1 (3) LQT1 

BrS 
  

10 
  

2 (20%) 
  

SCN5A (1) BrS 

MYH7 (1) HCM 

CPVT 
  

2 
  

2 (100%) 
  

RYR2 (1) CPVT 

MYBPC3 (1) UCM 

Výsledek genetické stratifikace u LQT, CPVT a BrS 



Výsledek genetické stratifikace u 
aMVP 

Arytmický MVP 8 1 (13%) TTN (1) UCM 

Diagnóza 
Počet 
případů 

P/LP DNA 
varianty 

Identifikované 
geny 

Genetická 
diagnóza 

HCM 6 3 (50%) TPM1 (1) HCM 

PRKAG2 (1) HCM 

MYBPC3 (1) HCM 

Výsledek genetické stratifikace u 
HCM 



Vyšetření příbuzných 

Klinická  

dg. (61) 

Genetická  

dg. (41) 
Genetická i 
klinická dg. 

(32) 

Klinicky a/nebo geneticky bylo vyšetřeno 514 příbuzných 

Klinická a /nebo genetická diagnóza byla přítomna u 134 (26 %) příbuzných 



Souhrn 

• HCM představuje velmi malý podíl na neischemické srdeční zástavě v 
naší kohortě (po genetické stratifikaci 7/221) 

• Celkově genetická stratifikace určila jistou molekulární příčinu u 27 % 
případů 

     : nejvíce se jedná o kardiomyopatii (PKP2, TTN, TNNT2) 

• Naprostá většina srdeční zástav představuje u nás iVF (59%), 17 % má 
genetický podklad (skrytá kardiomyopatie) 

• Nejčastější arytmické syndromy jako příčina srdeční zástavy:  
      : LQT 2 (7/221) 
      : CPVT (7/221) 
      : LQT 3 (6/221) 

• Z vyšetřených 514 příbuzných (2,33/případ) jsme identifikovali 26 % v 
riziku 



www.nahleumrti.cz 

Leták pro 
kolegy  
akutní 

mediciny 

Myslete na možnost dědičné příčiny srdeční zástavy! 



Děkuji za pozornost! 

krea@ikem.cz 
scd@ikem.cz 

rare.heart@ikem.cz 
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