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Figure 5 Multidisciplinary care of cardiomyopathies. *The list presented is not exhaustive and represents examples of specialties that often interact in the
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46-ti lety muz s afib s rychlym prevodem na

komory

o OA: dosud zdrdv, nékolik tydn( pretrvavajici limitujici ndmahova dusnost NYHA I, intolerance
horizontaly, drazdivy kasel

o Vv klidovém EKG zjisténa afib s rychlym prfevodem na komory, LV EF 30%, eKV primarné
uspesna

o Kontrola po 3 mésicich: pretrvava SR, bere |éky na srde¢ni selhani, LV EF 40%

o CMR: potvrdi LV EF 40-45%, dilatace levé komory, okrsky pozdniho syceni, v.s. stav po
myokarditidé

o SKG vylouci relevantni anomalii/stendzu koronarnich cév

o RA: otec zemrel v 42 letech, nevi blize, byl alkoholik, bratr je upoutan na invalidni vozik po
autonehodé, |éci se pro plicni hypertenzi, syn 24 let zdrav
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46-ti lety muz s afib s rychlym prevodem na

komory - dotazy

1. U muze se patrné jedna o postmyokarditickou dilatovanou kardiomyopatii, genetické vysetreni
neni nutné

2. Dédicna forma onemocnéni je pravdépodobna, geneticka konzultace je vhodna. Kaskadovy
rodinny screening bude nabidnut az v pripadé, kdyz molekularné genetické vysetreni potvrdi
jistou dédicnou pricinu.

3. Dédicna forma onemocnéni je pravdépodobna, geneticka konzultace je vhodna. Kaskadovy
rodinny screening nabidnu v kazdém pripadé, i kdyby molekularné genetické vysetreni vyslo
negativné

» Postmyokarditické zmény v CMR nejsou specifické a mohou stejné tak
znamenat i jizveni v dusledku genetické priciny
et-:}, European = Kaskadovy rodinny screening nabidnout vzdy
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Molekularne genetickeé vysetreni prokazalo

oricinnou variantu v genu pro titin (TTN)

1. Vysledek vysSetreni je zajimavy, ale nevede k Uprave péce o pacienta

2. Vysledek je dulezity jen pro syna a bratra k odhadu rizika srde¢niho selhani u obou

3. Vysledek vysetreni vede k urcité individualizaci péce o pacienta a k presnéjsimu odhadu
rizika pro jeho prvostupnoveé pribuzné

= TTN je typicka dédi¢na pfi¢ina DCM u muzu kolem 50. roku zivota, u TTN jsou ¢asna afib a
srdecCni selhani citlivym markerem pro zvysene riziko progrese do pokrocilého srdecniho
selhani.

»  Otec alkoholik/asi mél dédi¢nou DCM. Bratr mél nakonec sekundarni plicni hypertenzi pfi
srdeCnim selhani.

=  Syn bude v pravidelnych intervalech sledovan a ¢asné zalécen
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55-ti leta zena po implantaci PM pro
symptomaticky AVB

o OA: ve 40-ti letech véku implantovan PM pro udajné boreliézou indukovany AVB. Nyni
postupna progrese srdecniho selhani, LV EF 40%, dependentni na VP stimulaci (100%)

o SKG bez prtkazu koronarni anomalie

o RA: matka zemrela nahle v 60-ti letech, |éCila se pro srdecni selhani, maternalni stryc mél

implantovan PM a zemrel ndhle v 50-ti letech véku, syn (25 let) a dcera (28 let) jsou bez
obtizi
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55-ti leta zena po implantaci PM pro
symptomaticky AVB - dotazy

1. Zena ma st.p. borelidze, je vhodny ,,upgrade” na BiV PM pfi PM indukovaném selhani levé
komory

2. Dédicna forma onemocnéni je pravdépodobna, geneticka konzultace je vhodna. Kaskadovy
rodinny screening bude nabidnut az v pripadé, kdyz molekularné genetické vysetreni potvrdi
jistou dédicnou pricinu.

3. Dédicna forma onemocnéni je pravdépodobna, geneticka konzultace je vhodna. Kaskadovy
rodinny screening nabidnu v kazdém pripadé, i kdyby molekularné genetické vysetreni vyslo
negativné

= Rodinna anamnéze je velmi podezrela
oy T »  Pozitivi IgG na borelii jisté neznamenaji aktivni onemocnéni v pfipadé AVB!
®,%v, LUropean
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Molekularné genetickeé vysetreni prokazalo
pricinnou variantu v genu pro Lamin (LMNA/C)

1. Vysledek vysSetreni je zajimavy, ale nevede k Uprave péce o pacienta
2. Vysledek je dulezity jen pro syna a dceru k odhadu rizika srdecniho selhani u obou

3. Vysledek vysetreni vede k individualizaci péce o pacienta a k presnéjsimu odhadu rizika pro
jeho prvostupriové pribuzné

= Upgrage u pacientky je nutny na BiV-ICD, v pfipadé rozvoje komorovych arytmii je endo- |
epikardialni ablace arytmii Casto neuspésna a je nutné zvazeni HTx

= Matka i jeji bratr méli dost jisté formu identického dédicné onemocnéni, je vhodné vySetieni
i potomkU maternalniho stryce

=  Syn nese pficinnou variantu v genu pro LMNA/C, ma dosud asymptomaticky AVB I° a
normalni LV EF, je vhodny odhad malignich arytmii dle LMNA/C Risk Score
LMNA-risk VTA calculator (Imna-risk-vta.fr)
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Genetické vysetieni je nedilnou soucasti Sirsi diagnostiky srdec¢niho selhani/kardiomyopatii

Je vhodni jeho indikace zejména u KMP s + RA a/nebo se sou¢asnymi arytmiemi — komorové s/bez AVB nebo SVT

Negativni genetické vysetreni nevylucuje dédiénou formu (zachyt jistych dédi¢nych pfricin 30-70% dle dg.)

Opakované reanalyzy molekularné genetickych dat jsou nutné

Kaskadovy rodinny screening prosim nabizejte vidy, nezavisle na vysledku genetického vysetreni alespon
jednorazové u vsech pripadud srdecniho selhani nebo komorovych arytmii bez jasné etiologie
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Doporuceni pro... | Guidelines

Genetické vysetreni v kardiologii: Souhrnné vyjadreni
a doporuceni odbornikd Pracovni skupiny kardiogenetiky
pii CAPK/CKS, SLG a CSSL a ST pfi CLS JEP

(Czech Association for Preventive Cardiology Expert Consensus Statement on the State
of Genetic Testing for Inherited Cardiovascular Diseases)

Alice Krebsova?, Eva Kutilkova?, Veronika Zoubkovab, Terezia Tavacovas,

Petra Peldova®, Lenka Piherova®, Pavel Votypka®, gtépénka Pohlova Kucerovas,
llga Grochova’, Andrea Gfegofova?, Daniela Zakova", Tomas Freiberger,

Jan Janousek®, Tomas Novotny', Milan Macek®

2 Centrum dédicnych kardiovaskularnich onemocnéni, Klinika kardiologie, Institut klinické a experimentalni mediciny, Praha,
ERN GUARD-Heart

¢ Ustav biologie a lékafské genetiky, 2. lékaiska fakulta Univerzity Karlovy a Fakultni nemocnice Motol, Praha, ERN ITHACA

cDétské kardiocentrum, 2. Iékarska fakulta Univerzity Karlovy a Fakultni nemocnice Motol, Praha, ERN GUARD-Heart

?Klinika déti a dorostu, 1. Iékarska fakulta Univerzity Karlovy a Vi§eobecna fakultni nemocnice v Praze, Praha

¢ Ustav soudniho lékafstvi, LékaFska fakulta Univerzity Karlovy a Fakultni nemocnice Hradec Kralové, Hradec Krélové

*I. interni kardioangiologicka klinika, Fakultni nemocnice u sv. Anny v Brné a Centrum prenatalni diagnostiky Brno, Brno

9 Ustav klinické a molekuldrni patologie a lékafské genetiky (UKMPLG), Fakultni nemocnice Ostrava, Ostrava

| ékafska fakulta Masarykovy univerzity a Centrum kardiovaskularni a transplantacni chirurgie Brno, Brno

Interni kardiologicka klinika, Lékarska fakulta Masarykovy univerzity a Fakultni nemacnice Brno, Brno
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Dekuji za pozornost

rare.heart@ikem.cz

alice.krebsova@ikem.cz
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VUS

Gene Count
Total 723
TTN 167
MYBPC3 117
MYH7 88
PKP2 43
LMNA 28
FLNC 27
TNNT2 22
DSP 21
TNNI3 16
BAG3 11
SCN5A 11
RBM20 10
DES 7

Krebsova et al. not yet published

(%)

23.0
16.1
12.1
5.9
3.8
3.7
3.0
2.9
2.2
1.5
1.5
1.3
0.9

né vystupy genetickeho vysetreni u KMP



