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46-ti letý muž s afib s rychlým převodem na 
komory 

o v klidovém EKG zjištěna afib s rychlým převodem na komory, LV EF 30%, eKV primárně 
úspěšná 

o OA: dosud zdráv, několik týdnů přetrvávající limitující námahová dušnost NYHA II, intolerance 
horizontály, dráždivý kašel 

o Kontrola po 3 měsících: přetrvává SR, bere léky na srdeční selhání, LV EF 40% 

o CMR: potvrdí LV EF 40-45%, dilatace levé komory, okrsky pozdního sycení, v.s. stav po 
myokarditidě 

o RA: otec zemřel v 42 letech, neví blíže, byl alkoholik, bratr je upoután na invalidní vozík po 
autonehodě, léčí se pro plicní hypertenzi, syn 24 let zdráv 

o SKG vyloučí relevantní anomálii/stenózu koronárních cév 



46-ti letý muž s afib s rychlým převodem na 
komory - dotazy 
1. U muže se patrně jedná o postmyokarditickou dilatovanou kardiomyopatii, genetické vyšetření 
není nutné 

2. Dědičná forma onemocnění je pravděpodobná, genetická konzultace je vhodná. Kaskádový 
rodinný screening bude nabídnut až v případě, když molekulárně genetické vyšetření potvrdí 
jistou dědičnou příčinu.  

3. Dědičná forma onemocnění je pravděpodobná, genetická konzultace je vhodná. Kaskádový 
rodinný screening nabídnu v každém případě, i kdyby molekulárně genetické vyšetření vyšlo 
negativně 

 Postmyokarditické změny v CMR nejsou specifické a mohou stejně tak 

znamenat i jizvení v důsledku genetické příčiny 

 Kaskádový rodinný screening nabídnout vždy  



Molekulárně genetické vyšetření prokázalo 
příčinnou variantu v genu pro titin (TTN) 
1. Výsledek vyšetření je zajímavý, ale nevede k úpravě péče o pacienta 

2. Výsledek je důležitý jen pro syna a bratra k odhadu rizika srdečního selhání u obou 

3. Výsledek vyšetření vede k určité individualizaci péče o pacienta a k přesnějšímu odhadu 
rizika pro jeho prvostupňové příbuzné 

 TTN je typická dědičná příčina DCM u mužů kolem 50. roku života, u TTN jsou časná afib a 

srdeční selhání citlivým markerem pro zvýšené riziko progrese do pokročilého srdečního 

selhání. 

 Otec alkoholik/asi měl dědičnou DCM. Bratr měl nakonec sekundární plicní hypertenzi při 

srdečním selhání. 

 Syn bude v pravidelných intervalech sledován a časně zaléčen 



55-ti letá žena po implantaci PM pro 
symptomatický AVB  

o SKG bez průkazu koronární anomalie 

o OA: ve 40-ti letech věku implantován PM pro údajně boreliózou indukovaný AVB. Nyní 
postupná progrese srdečního selhání, LV EF 40%, dependentní na VP stimulaci (100%) 

o RA: matka zemřela náhle v 60-ti letech, léčila se pro srdeční selhání, maternální strýc měl 
implantován PM a zemřel náhle v 50-ti letech věku, syn (25 let) a dcera (28 let) jsou bez 
obtíží 



55-ti letá žena po implantaci PM pro 
symptomatický AVB - dotazy 
1. Žena má st.p. borelióze, je vhodný „upgrade“ na BiV PM při PM indukovaném selhání levé 
komory 

2. Dědičná forma onemocnění je pravděpodobná, genetická konzultace je vhodná. Kaskádový 
rodinný screening bude nabídnut až v případě, když molekulárně genetické vyšetření potvrdí 
jistou dědičnou příčinu.  

3. Dědičná forma onemocnění je pravděpodobná, genetická konzultace je vhodná. Kaskádový 
rodinný screening nabídnu v každém případě, i kdyby molekulárně genetické vyšetření vyšlo 
negativně 

 Rodinná anamnéze je velmi podezřelá 

 Pozitiví IgG na borelii jistě neznamenají aktivní onemocnění v případě AVB! 



Molekulárně genetické vyšetření prokázalo 
příčinnou variantu v genu pro Lamin (LMNA/C) 

1. Výsledek vyšetření je zajímavý, ale nevede k úpravě péče o pacienta 

2. Výsledek je důležitý jen pro syna a dceru k odhadu rizika srdečního selhání u obou 

3. Výsledek vyšetření vede k individualizaci péče o pacienta a k přesnějšímu odhadu rizika pro 
jeho prvostupňové příbuzné 

 Upgrage u pacientky je nutný na BiV-ICD, v případě rozvoje komorových arytmií je endo- i 

epikardiální ablace arytmií často neúspěšná a je nutné zvážení HTx 

 Matka i její bratr měli dost jistě formu identického dědičné onemocnění, je vhodné vyšetření 

i potomků maternálního strýce 

 Syn nese příčinnou variantu v genu pro LMNA/C, má dosud asymptomatický AVB I° a 

normální LV EF, je vhodný odhad maligních arytmií dle LMNA/C Risk Score  

       LMNA-risk VTA calculator (lmna-risk-vta.fr) 
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Závěry:  
 

Genetické vyšetření je nedílnou součástí širší diagnostiky srdečního selhání/kardiomyopatií 

Je vhodná jeho indikace zejména u KMP s + RA a/nebo se současnými arytmiemi – komorové s/bez AVB nebo SVT 

Negativní genetické vyšetření nevylučuje dědičnou formu (záchyt jistých dědičných příčin 30-70% dle dg.) 

Opakované reanalýzy molekulárně genetických dat jsou nutné 

Kaskádový rodinný screening prosím nabízejte vždy, nezávisle na výsledku genetického vyšetření alespoň 
jednorázově u všech případů srdečního selhání nebo komorových arytmií bez jasné etiologie 
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Reálné výstupy genetického vyšetření u KMP 

Gene  Count (%) 

Total 723   

TTN 167 23.0 

MYBPC3 117 16.1 

MYH7 88 12.1 

PKP2 43 5.9 

LMNA 28 3.8 

FLNC 27 3.7 

TNNT2 22 3.0 

DSP 21 2.9 

TNNI3 16 2.2 

BAG3 11 1.5 

SCN5A 11 1.5 

RBM20 10 1.3 

DES 7 0.9 

Krebsová et al. not yet published 


