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Peripartalni kardiomyopatie

* Rozvoj systolického
srdecniho selhani v
poslednim meésici pred
nebo v nasledujicich 5
mesicich po porodu

* EF LV pod 45%

* Nepritomnost
preexistujiciho
srdecniho onemocnéni
a zname priciny
srdecniho selhani

* Nejista uprava funkce
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Cil studie

* Popsat geneticky podklad PPCM a korelovat jej
S Vyvojem onemocneni

Soubor a metodika

e Soubor 15 pacientek s diagn6zou peripartalni
kardiomyopatie

* Exonova sekvenace s cilem najit mutace v
,cardiomyopathy genes” a popsat jejich patogenicitu

* Porovnat klinicky outcome pacientek s a bez patogenni
mutace

* Familiarni screening a segregace mutace s manifestnim
onemocnéenim v rodiné
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Patogenic genotype Family history,

(ACMG

mutation

Found mutation Protein Function

DMD dysthrophin actin associated protein
MYHT beta myosin heavy chain sarcomeric
TTH titin sarcomeric
FLMNC filamin C actin associated protein
TTN, MYRHTB titin, beta myosin heavy chain  sarcomeric
TMEM43 transmembrane protein 43 inner nuclear membrane
OBSCN obscurin sarcomeric
TTH titin sarcomeric
TTH titin sarcomeric

classification)
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In progress
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In progress

yes
yes

Vysledky

e Pozitivni rodinna anamnéza DKMP u 7
pacientek (47%)

e Suspektni patogenni mutace nekteréeho

z kardiomyopatickych genu (titinu,
dystrofinu, MYH7, FLNC, TMEMA43,
obskurinu) u 9 pacientek (60%)




Vysledky

e Reverzni remodelace LK po roce
/s s ] (o) increase of >10%
sledovani u 6 pacientek (40%) e et 1o
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e Primeérna ejekcéni frakce LKS pfri
posledni kontrole 40% (median
sledovani byl 5 let)

e Genotyp pozitivni pacientky pri
posledni kontrole ejekcni frakci LK nad ’
40% meéne Casto nez pacientky
genotyp negativni 33% vs 100% ’

(p=0,010) §
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e U vyznamné casti pacientek s PCCM je mozné najit
geneticky podklad ve smyslu pozitivni rodinné
anamnézy DKMP a/nebo pritomnosti patogennich
mutaci kardiomyopatickych genu

e Zachyt patogenni mutace u pacientek s PPCM je
spojena s horsi systolickou funkci LK na konci
sledovani
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