Missense mutace v oblasti S6 segmentu IV. domény SCN5A
genu zpusobujici kongenitalni LQTS u dvou nepribuznych
novorozencu
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Donoseny eutroficky novorozenec
Bradykardie (HR 65/min) 72 hod. po narozeni
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Donoseny eutroficky novorozenec
Bradykardie (HR 72/min) 24 hod. po narozeni
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Implantace epikardialniho jednodutinového
VVI kardiostimulacniho systému
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Farmakoterapie:

H.S.

Infuze mesocainu a esmololu na sale

Postupné prevedeni na p.o.

— propranolol
(3mg/kg/den = 4,5mg/kg/den)

N.M.

D

Infuze mesocainu a esmololu na sale

Postupné prevedeni na p.o.:
— propranolol

(4.4 mg/kg/den)

— mexiletin
(13.7 mg/kg/den)




HS. Dalsi prubéh:

Qlc477ms

Holter:
sinus
intermitentné VVI stimulace
bez komorové ektopie

Nahlé umrti ve veku 6
tydnui doma

N.M. P
Qlc427ms
Holter:
sinus

sporadicky VVI pacing

Ve véku 14 mésicu je dité v dobrém
stavu, rodina ma k dispozici AED.

Neurologicky sledovano od 6
meésicu pro tonické zachvaty,
dg. West syndrom




Geneticke vysetreni: n
H.S. Y N.M. v
De novo SCN5A varianta De novo SCN5A varianta
(missense) (missense)
Klasifikace varianty: 4 Klasifikace varianty: 4
pravdépodobné patogenni varianta pravdépodobné patogenni varianta

NM_001099404.1:¢.5281C>T, p.Leu1761Phe NM_001099404.1:¢.5315T>G, p.Leul772Arg
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Lokalizace obou mutaci SCN5A: m

v

Obé missense varianty u nepribuznych novorozencu lokalizovany v segmentu S6
IV. domény SCN5A genu, ve vzdalenosti 10 aminokyselin
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NM_001099404.1:¢.5281C>T, p.Leul761Phe
NM_001099404.1:¢.5315T>G, p.Leul772Arg

Na 1.5 unfolded protein

3 4/5 6 7 8%0Mm 12 13 141516 17 18 1920:212223242526" 27

SCN5A transcript (exons)
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