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Dědičná kardiovaskulární onemocnění 

(mendelovská dědičnost)

Kardiomyopatie

Arytmogení syndromy

Onemocnění aorty



Principy genetického vyšetření 

v kardiologii 1

Identifikace pacienta s potenciálně mendelovsky

dědičným onemocněním

Vyloučení obvyklých příčin jako např: arteriální 

hypertenze, revmatických chlopňových vad, 

kardiotoxické vlivy…)



Principy genetického 

vyšetření v kardiologii 2

Stanovení přesného FENOTYPU:

- Detailní OA/RA (postižení jiných orgánů)

- Přesná charakteristika kardiologická

- Laboratorní diagnostika



Sestavení podrobného rodokmenu v alespoň 3 

generacích

Principy genetického 

vyšetření v kardiologii 3

Určení nejpravděpodobnějšího způsobu dědičnosti 

(AD, X-vázané, AR, mitochondriální)

• Možnost postižení různých 

orgánových systémů u 

příbuzných

• Upravená diagnostická 

kritéria u příbuzných



Kaskádové kardiogenetické 

vyšetření
Informace a genetické poradenství pro příbuzné prvního stupně 

(důležitá role informačního dopisu pro příbuzné)

Kardiologické vyšetření příbuzných prvního stupně (EKG, Echokardiografie)

Onemocnění 

přítomno

Onemocnění není 

přítomno

•Kardiologická dispenzarizace s  

kompletní multidisplinární péčí

•Nabídnout vyšetření potomků 

(kaskáda)

•Pokračování v pravidelných kontrolách 

kvůli možnosti opožděného rozvoje  

onemocnění



Doporučení klinických kontrol 

u KMP 

HKMP DKMP/LVNC ARVC/RKMP

Klinické 
vyšetření

EKG, TTE EKG, TTE, 
(Holter EKG)

EKG, TTE, 
Holter EKG

Začátek
vyšetření

10-12 let Ranné dětství 10-12 let

Intervaly 10-
20. rok života 

1-2 roky 1-2 roky 1-2 roky

Intervaly po 
20. roku
života

2-5 let 2-5 let 2-5 let

Konec 
vyšetřování

50-60. rok 
života

50-60. rok 
života

50-60. rok 
života



Doporučení HRS/EHRA 



Specifika dědičnosti 

kardiovaskulárních onemocnění

Neúplná penetrance NE všichni nosiči patologické mutace onemocní

(„kvalitativní“ aspekt choroby)

Různá expresivita
Členové rodiny nesoucí identickou mutaci mají 

různě vyjádřené znaky onemocnění díky vlivům 

genetického pozadí (genomový kontext) a/nebo 

dosud neznámé vlivy prostředí

(„kvantitativní“ aspekt choroby)



Molekulárně genetické 

vyšetření

Pečlivá indikace k molekulárně genetickému vyšetření. 

 Rodiny, které s vyšetřením souhlasí (informovaný souhlas).

 V případě specifického fenotypu, implikující určitý gen

 Rodiny, kde je pokud možno více postižených jedinců nebo 

zdraví sourozenci. 

 Mutační výsledek má možný dopad na specifickou terapii nosičů.

 Význam pro plánované rodičovství (preimplantační diagnostika).



Metody molekulárně genetického 

testování – sekvenování nové 

generace (NGS)

www.illumina.com/

Stav 30.07.2013
Vyšetření celkem 280 pacientů najednou 

MiSeq / HiSeq1500

2794 Kč/pacienta bez DPH 



Koncepce kardiogenetiky v IKEM

o Identifikace pacientů s dědičným  kardiovaskulárním onemocněním.

o Podrobná fenotypizace (sběr dat a materiálu)  

o Zavedení genetického poradenství pro pacienty a příbuzné v riziku. 

o Kaskádový screening v rodinách a dispenzarizace rizikových pacientů                       

o Molekulárně genetické vyšetření probandů a příbuzných. 

o Zajištění finančních předpokladů pro mol-gen diagnostiku (mezicentrová

spolupráce)



Děkuji za pozornost a těším 

se na další spolupráci!

alice.krebsova@ikem.cz


