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Dédic¢na kardiovaskularni onemocnéni
(mendelovska dédicnost)

Kardiomyopatie
Arytmogeni syndromy

Onemocneni aorty
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Principy genetického vysetreni
v kardielogjii 1

Identifikace pacienta s potencialné mendelovsky
dedi€cnym onemocnénim

L)

Vylouc€eni obvyklych pri€in jako napf: arterialni
hypertenze, revmatickych chlopnovych vad,
kardiotoxicke vlivy...)
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Principy genetickeho
vysetreni v kardiologii 2

Stanoveni presného FENOTYPU.:

- Detailni OA/RA (postizeni jinych organii)
- Presna charakteristika kardiologicka
- Laboratorni diagnostika
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Sestave « MoZnost postizeni riiznych Spoﬁ 3

organovych systému u

pribuznych
e Upravena diagnosticka

kritéria u pribuznych

Urceni nejpravdéepodok
(AD, X-vazaneé, AR

pusobu dédi¢nosti
nitochondrialni)

INSTITUT KLINICKE A EXPERIMENTALN| MEDICINY -
KLINIKA KARDIOLOGIE n Illle



Kaskadove kardiogenetické
vysetreni

Informace a genetické poradenstvi pro pribuzné prvniho stupné
(dalezita role informaéniho dopisu pro pribuzné)

Kardiologické vySetfeni pfibuznych prvniho stupné (EKG, Echokardiografie)

Onemocnéni Onemocnéni neni
pritomno pritomno
*Kardiologicka dispenzarizace s *PokracCovani v pravidelnych kontrolach
kompletni multidisplinarni peci kvuli mozZnosti opoZzdéného rozvoje
*Nabidnout vySetfeni potomku onemocnéni
(kaskada)
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Doporuceni klinickych kontrol
u KMP

Klinické
vysetreni
ZacCatek
vysetreni
Intervaly 10-
20. rok zZivota

Intervaly po
20. roku
Zivota

Konec
vysetrovani

EKG, TTE

10-12 let

1-2 roky

2-5 let

50-60. rok
Zivota

EKG, TTE, EKG, TTE,
(Holter EKG) Holter EKG

Ranné détstvi 10-12 let

1-2 roky

2-5 let

1-2 roky

2-5 let

50-60. rok 50-60. rok

Zivota

Zivota
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Doporuéeni HRS/EHRA

Euromace (2011) 13, 10771109 HRS/EHRA EXPERT CONSENSUS STATEMENT
-El.-m::ﬂ-i-.n. dot10.1093/ europace/eur245

SCRCIETY O
ECARTRCHCHTT =

HRS/EHRA Expert Consensus Statement on the
State of Genetic Testing for the Channelopathies
and Cardiomyopathies

This document was developed as a partnership between
the Heart Rhythm Society (HRS) and the European Heart Rhythm
Association (EHRA)
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Specifika dedicnosti
kardiovaskularnich onemocnéni

Neuplna penetrance = NE vsichni nosi¢i patologické mutace onemocni
(,kvalitativni“ aspekt choroby)

0 , . i Clenové rodiny nesouci identickou mutaci maji
Ruzna expresivita == ruzné vyjadrené znaky onemocnéni diky vlivim
genetického pozadi (genomovy kontext) a/nebo
dosud neznamé vlivy prostredi
(,kvantitativni“ aspekt choroby)
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Molekularné genetické

vysetreni
Pecliva indikace k molekularné genetickemu vysetreni.

v' Rodiny, které s vySetfenim souhlasi (informovany souhlas).

vV pripadé specifického fenotypu, implikujici urcity gen

v Rodiny, kde je pokud mozno vice postizenych jedinctu nebo
zdravi sourozenci.

v" Mutacéni vysledek ma mozny dopad na specifickou terapii nosicu.

v' Vlyznam pro planované rodi¢ovstvi (preimplantacni diagnostika).
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Metody molekularné genetického
testovani — sekvenovani nové
generace (NGS)

DNA Sequencing — lllumina TruSeq |

Stav 30.07.2013
Vysetieni celkem 280 pacienti najednou .

MiSeq / HiSeq1500 ;iz* *5;15
L_ "i‘ .
2794 Kc/pacienta bez DPH A
— - AT T .
LNy ) Y i
Replll i www.illumina.com/
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Koncepece kardiogenetiky v IKEM

o ldentifikace pacientl s dédiénym kardiovaskularnim onemocnénim.

o Podrobna fenotypizace (sbér dat a materialu)

o Zavedeni genetickeho poradenstvi pro pacienty a pribuzné v riziku.

o Kaskadovy screening v rodinach a dispenzarizace rizikovych pacientu
o Molekularné genetické vysetfeni probandu a pfibuznych.

o Zajisténi financnich predpokladd pro mol-gen diagnostiku (mezicentrova

spoluprace)
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Dékuji za pozornost a tésim
se na dalsi spolupraci!

alice.krebsova@ikenm.cz
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