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Pripad 1: urceni etiologie HCM
zobrazovaci metodou

Amyloidéza — €asné sy y DPD-99mTc
: TTR Amyloidodza

moznost specifické
terapie!!!
(dédicna /ne-dédicna
forma)
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Molekularne-geneticke
vysetreni (NGS)

Sekvenovani nové generace =revoluc¢ni metoda v dg. geneticky
heterogennich onemocnéni (kardiogenetické panely)

DNA Sequencing — lllumina TruSeq

Limitace metody!!!

(typ detekovatelnych DNA variant, jejich stupen patogenicity)
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Pripad 2: Atletické srdce/HCM?
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MYBPC3 c821+1 G>C
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IV: 5: HCM, IVS 15-16 mm, intenzivné provozuje judo (srdce sportovce?), pfi prvnim vysetreni
bez RA pro HCM

ll: 1 zemrel ndhle v 45-ti letech, jeho otec zemrel ndhle v 33 letech (I: 1)
lll: 1 HCM, dg. v cca 50-ti letech, st.p. PTSMA pro vyznamnou LVOT obstrukci

[11:2 HCM, primarné preventivni implantace ICD S IKE
i ické di izaci KLINIKA KARDIOLOGIE n M

IV: 3: HCM v kardiologické dispenzarizaci



Pripad 2: Rozsahla rodina s HCM
(MYBPC3: ¢. 821+1G>C, Class 5)

V

[ll: 1 HCM, dg. v cca 50-ti letech, st.p. PTSMA pro vyznamnou LVOT obstrukci

[11:2 HCM, primarné preventivni implantace ICD

l1l: 3 normalni echokardiograficky nalez (48 let)

IV: 1: SA blok — synkopy, IVS/ZS 11 mm (HCM)

IV: 3: HCM v kardiologické dispenzarizaci — ndhla smrt 05/2016 (pfed tim namahova dyspnoe)
IV: 5: HCM, IVS 16 mm, intenzivné provozuje judo (srdce sportovce?)

IV: 6 IVS 11 mm — riziko rozvoje HCM

V: 2: HCM (IVS 16 mm) KLINIKA KARDIOLOGIE n IKE
V:3, 4, 5: (< 18 let), zatim bez hypertrofie



Pripad 3: Vinculin (
Class 3-4: Kausalni DN

| VCL: c.2827wt 1 ,
VCL: ¢.2827C>G |
Il 1 2

VCL: c.2827wt Vhodné vysetfit co nejvice

vc”LI c.2827CzG ' , rodinnych prislusnika pred

271C>0),
nta?

prediktivni diagnostikou

IV

I-1: HCM, septum sigmoideum, dlouhodobé benigni pribéh

[I-2: HCM, septum sigmoideum, recidivujici komorové arytmie, st.p. RFA

[I-2: normalni echokardiograficky nalez, pourazova epilepsie

[1I-1: HCM, septum sigmoideum

[11-2: nevySetren, abusus drog

IV -1: 5 let, bez obtizi, normalni echokardiograficky nalez NETTIUT KNGS A SAFBRIMENTALN MEDICHEY n IKE
M
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Pripad 4: Planovaneé rodicovstvi

L.H.: nar. 1985

: st.p. myectomie a mech. AVR

: LV EF 35%, IVS 18 mm, st.p. prim. preventivni implantaci ICD (bez arytmii)
: téhotenstvi pro vysoké riziko nedoporuceno

: rozhoduje se pro moznost nahradni matky a v ramci fertilizace in vitro i preimplantacni diagnostiku
k primarni prevenci HCM

1 2

O

MYBPC3 (clas 4-5)| FHL2 (clas 3-4) *MYBPC3 kauzalni varianta

n L ‘ 2 # (embryo nesmi nést MYBPC3)

MYBPC3/FHL2 *FHL2 pouze varianta bez vyznamu
pro fenotyp HCM

Klinické vysetfeni/anamnéstické udaje:

| 1: LVNC, LV EF 30-35%, st.p. ICD implantaci (sledovan v nem. Usti n. Labem)
| 2: bez znamek hypertrofie

Il 1: postizena probandka

Il 2: asymptomaticka sestra, IVS 14 mm — v.s. hypertroficléa k] lr}(;il ylc{)ga,tie’ n IKE



Zaver

* ANO - Geneticke vysetreni pro vsechny!!!
(rodokmen, fenotyp — multiorganové, interdisciplinarni vysetieni,
kaskadovy rodinny screening!)

* ANO — Molekularnegeneticke vysetreni

. podezreni na specifickou formu s moznosti individualizované
terapie (Fabryho choroba, Danonova choroba, TTR amyloid)

: souhlas a spoluprace rodinnych pfislusniku (segregace)

. genetické centrum (databaze variant, kontinualni hodnoceni variant
DNA)
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Nové moznosti terapie HCM

: Diltiazem
: Valsarian z y
: Bian s Je vhodné znat

Losartanival geneticky status!
Eleclazine

Allosteric Myt (stradavé onemocneéni,
----- sarkomerické
onemocnénéni, jiné?)

.......... e 2 eta-blockers

Ranolazir®” varapamilditiazem
Eleclazine

Beta-blockers
Verapamil'ditiazem
Disopyramide
Cihenzohne

Allostenc Myosin Inhibftors a End.
Perindopril / B?‘Ia‘ f’k“'*?'s
Indapamide ACEVARBs
MRAs
Dwuretics
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“"YOUR GENES

are NOT
YOUR DESTINY.



Omics Enables Systems Biology

Genomics Epigenomics Transcriptomics Proteomics Slaiatcdon.
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