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NGS – sekvenování nové 
generace

Target
sequencig

• Panel 
kardiomyopatií

• Panel 
arytmických 
syndromů aj.

Whole
exome
sequencig
(WES)

• 4500 genů a 
přilehlých oblastí

Whole
genome 
sequencing
(WGS)

• Kompletní geny, 
regulující sekvence
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Posouzení patogenicity
mutace



Posouzení patogenicity
mutace





Lamin A/C



Jaká doplňující vyšetření by jste 
indikovali v případě podezření na 

laminopatii ?

1. Vyšetření MR s cílem nalézt specifický obraz časného/pozdního sycení myokardu

2. Scintigrafické vyšetření srdečního svalu (Tc 99 – DPD)?

3. Neurologické vyšetření?

4. Laboratorní vyšetření kreatinkinásy?

5. Laboratorní vyšetření Fe, ferritinu a transferinu?

6. Podrobné oční vyšetření oftalmogenetické ambulanci?

7. Podrobné kožní vyšetření (cutis laxa, striae, angiokeratomy aj.)?

8. Podrobné vyšetření ORL (hypakuse)?



Lamin A/C – DCM, EDMD, HGPS

E225 Stop
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LMNA/C – odhad rizika
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•Individualizovaná
(presympt. terapie) 

•Hodnocení rizika u 
rodinných příslušníků

•Preimplantační
diagnostika

„genetická stratifikace onemocnění“ 

Výstupy kardiogenetiky
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