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Marfanuv syndrom a pfibuzné
syndromy
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Kardiovaskularni projevy
aortalnich syndromu

Aortalni chlopen

e Bikuspidalni

e Unikuspidalni

e Trikuspidalni +

prolaps cipu

* Prolaps mitralni

chlopné

| Aorta ‘

e Aneurysma

o Koarktace

e Vyvrtkové arterie

VVV srdce

e ASD (DSS)

e VSD (DSK)

* PDA
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Aortalni syndrom - multiorganove
postizeni

Skelet

eSkolidza, deformity hrudniku
eLebka, gotické patro
eKlouby (kycelni kloub!)

OCi

eEctopia lentis
eMyopie
eOdchlipovani sitnice aj.

Kuze

e striae
¢ hyperflexibilita
eVarixy dolnich koncetin

Travici

eTfiselnd kyla
eHiatova hernie
eCysty parenchymatdznich organ(

V4 ePneumothorax
P I I C e eAsthma bronchiale
¢0OSAS
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Goticke patro/ortodonticke
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Skoliéza, Striae
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Zmnozeni kyselych
polysacharidu/cysticka medionekoza

Obrazek poskytla MUDr. Maluskova IKEM
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SMCl/extracelularni prostor/ TGFB
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http://circres.ahajournals.org/content/113/3/327.full

NGS - revoluce v genetice
aortalnich syndromt

DNA Sequencing - l[llumina TruSeq 2iet
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Dosavadni vysledky
klinicko-genetickeho screeningu

Geneticka konzultace 163 pacientu s
BAV/dilataci aorty

pozitivni RA | Negativni RA"

86/163 77/163
(53%) (47%)
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Rodokmen AD dédicné
aortopatie (LDS 1)

, /

I-1 a ll-1: nahla smrt na disekci aorty
I1I-1: akutni disekce typu A ve 20-ti letech, dg. LDS syndromu, mutace v TGFBR1
IV-1: rodicCe pfrisli jiz v téhotenstvi, narozena divka je nosickou mutace v TGFBR1-

odpovidajici kardiologicka péce, ?sartan? INSTITUT KLINICKE A EXPERIMINTALN Meptci IKE
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Rodokmen AR dédicné

aorto pati € (,arterial tortuosity syndrom®),
SLC2A10

I-1 a 2: pravdépodobné pribuzni rodi¢e (nesou identickou mutaci v SLC2A10) — nepostizeni
Il — 1: postizeny homozygot pro mutaci v SLC2A10

lI-2: nepfibuzna partnerka, bez DNA varianty v SLC2A10

llI-1: potomek bude vzdy nosicem mutace, ale nebude postizen

lI-3: nepostizeny nosi¢ mutace v SLC2A10 IKE
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Rodokmen v.s. AD dédicné
aortopatie?

T

IV

I-1: zemrel na akutni disekci aorty

II-1: zemfrel na akutni disekci aorty, 6 mésict pred smrti: MVP a Ml 2/4, kofen aort
lI-2: zemrel na akutni disekci aorty, postmortem 100 mm (obvod je 29r — 100:3,14
l1I-1: normalni rozmér aorty, mirny prolaps nekoronarniho valsavova sinu aorty ascerg

IV-1,2: normalni rozmér aorty



Prolaps nekoronarniho sinus
valsava
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Shrnuti

Aortalni syndromy jsou multiorganova

postizeni

50% familiarnich pfipadu - vyznam

,kaskadoveho rodinneho screeningu”®
Nutnost novych zobrazovacich metod

Molekularnegenetické vysetreni moznée
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Dekuji za pozornost!

alice.krebsova@ikem.cz
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