Vystupy kardiogenetické péce o
pacienty s disekci velkych arterii
v Centru dedicnych
kardiovaskularnich onemocneni
IKEM: vysoky zachyt pribuznych v
riziku:

Krebsova A. (1), Votypka P. (3), Tauchenova L. (1), Melenovsky V. (1), Verstraen A.,
Luyckx I, Maly J., Pirk J., Macek M. Jr.(3), Loyes B. Kautzner J. (1)

Klinika kardiologie, IKEM, Praha

Klinika kardiochirurgie IKEM, Praha

Ustav biologie a lékafské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha

Center of Medical Genetics, Faculty of Medicine and Health Sciences,
University of Antwerp and Antwerp University Hospital, Antwerpy, Belge

INSTITUT KLINICKE A EXPERIMENTALNI MEDICINY 4
KLINIKA KARDIOLOGIE n HI%,F




Marfanuv syndrom (MFS) a
pribuzneé aortalni syndromy
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Soubor pripadu akutni
disekce (70)

Postizeni (akutni
disekce typu): Nr.

d  Prvostupnovi pfibuzni,
kde onemocnéni:

57/a rodiny Nr. 13 rodin
Muzi 40/70 (57%)
Zeny 30/70 (43%)
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Typ akutni disekce velkych

disekci (zndm u Nr. 40)

cev
J Typ A disekce 49/57 (85%)
J Typ B disekce 3/57 (5,3%)
(1 Disekce AAA 2/57 (3,5%)
(J Koronarni cévy 2/57 (3,5%)
J A. carotis 1/57 (1,7%)
(J Rozmér aorty pfi d 53,4 mm (min. 34

mm, max. 110 mm)
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Postizeni s akutni disekci

J Soucasna BAV

7/57 (12%)

d Soucasny MVP 3/57 (5%)
J Ectopia lentis 1/57 (2%)
(J Rozstép patra 1/57 (2%)
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Metody

J Klinicko-genetické poradenstvi

1 Kaskadovy rodinny screening

J Molekularnégenetické vysetieni

Kardiogeneticky panel

(228 genu — 30 genu pro aortdlni syndromy)




Vysledky

J Pozitivni rodinna anamnéza 36/57 (63%)

d 13+36/70 rodin, kde prvostupriovych pribuznych se
znamkami AoS (49/70 — 68%)

d Vysetieni rodinni ptislusnici z 55/70 (78%) rodin

Rodinni prislusnici: 4 indikovani k EXSTENT (PEARS), 9 AVR/MVR/nahrada aorty

» Primarni prevence akutni a individualizovana péce
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NGS (dosud vysetreno 65)

Q FBN1 (MFS)

QO  (1x kombi FBN1/SMAD3) 13/65 (19%)
d Col3A1/5A (EDS) 6/65 (9%)

O TGFBR1 (LDS1) 2/65 (3%)

3 SMAD3 (LDS3) 3/65 (3%)

O ACTA2 (fTAAD) 2/65 (3%)

0 ;II\BIII\::-{(TGFBZIMYHH 50 1/65 (1.7%)

d 30/65 (46%) pozitivni nalez NGS




Souhrn

BAV u 12% akutnich disekci (1% z BAV populace)

Pozitivni rodinna anamnéza je u ~ 65%

Vysoky zachyt pribuznych s rizikem disekce (2/3
rodin — 68%) —> 4 EXSTENT implantace v IKEM

Vytéznost mol-gen omezena (46%)
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Dekuji za pozornost!
alice.krebsova@ikem.cz
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