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Dědičná kardiovaskulární onemocnění 

Kardiomyopatie

Arytmogenní syndromy

Onemocnění aorty/chlopenní vady/vvv

Risiko náhlé, předčasné, srdeční smrti (SCD)

Familiární hypercholesterolemie



Kaskádové vyšetření v rodině musí být součástí 
genetického vyšetření

Kardiologické vyšetření jedinců v riziku

Onemocnění přítomno Onemocnění není přítomno

• Kardiologická dispenzarizace s  

kompletní multidisciplinární péčí

• Nabídnout vyšetření potomků 

(vyšetření od cca. 10. roku života) 

(kaskáda)

• Pokračování v pravidelných kontrolách 
(2-5 let) kvůli možnosti opožděného 

rozvoje onemocnění



Post mortem genetické vyšetření

Priori et al. 2015, Zeppenfeld et al. 2022 – ESC Guidlines



Aortální syndromy

Genetika součástí 
mezioborového týmu



Kdy genetické vyšetření u aneurysmatu 
aorty?

• Věk

• art. HTN 

• Rozměr aorty v z- score

• Syndromální forma

• Rodinná anamnéza

Mazzolai et al. 2024, ESC Guidlines

additional risk features

*



z-score Z-Score for Adults - Marfan Foundation

https://marfan.org/dx/z-score-adults/
https://marfan.org/dx/z-score-adults/
https://marfan.org/dx/z-score-adults/
https://marfan.org/dx/z-score-adults/
https://marfan.org/dx/z-score-adults/
https://marfan.org/dx/z-score-adults/


Skolióza/deformita hrudníku, striae



Gotické patro



Kdy genetické vyšetření u bikuspidální 
aortální chlopně

Genetické vyšetření není obecně indikováno u nekomplikované, izolované BAV

Vždy nabídnout kaskádový rodinný screening

Syndromická forma 
(kořenový fenotyp 

valulární aortopatie) Rodinná anamnéza*

*

Mazzolai et al. 2024, ESC Guidlines



Bikuspidální
valvuloaortopatie

Mazzolai et al. 2024, ESC Guidlines



Co provádí „expertní“ centrum

Mazzolai et al. 2024, ESC Guidlines



Výsledky genetického screeningu v IKEM 
2014-2025

Aortální syndromy Proband Příbuzný Celkem

Počet klinicky vyšetřených jedinců 805 744 1549

Počet molekulárně-geneticky testovaných jedinců 648 422 1070

Počet G+ jedinců 105 35 140

% G+ jedinců 16% 8%



Individualizovaná terapie u LDS dle DNA varianty

Mazzolai et al. 2024



Expertní centra :

Kardiolog RadiologKardiochirurgGenetik Soudní lékař
Molekulární 

genetik

Přidružené speciality NeurologLipidologAngiolog Ortopéd

Oční lékař Psycholog
Pediatr -
kardiolog



Závěry:
U pacienta s nálezem dilatace aorty je nutno znát věk, krevní tlak, rodinnou anamnézu a všimnout 
si alespoň pár možných další orgánových postižení

Zásadní je nabídnout kaskádový rodinný screening

Výnosnost genetického vyšetření je velmi malá, vhodné pečlivě zvážit a přenechat 
specializovanému centru

Expertní centra v ČR – nutno jejich budování a spolupráce/ERN VASCERN (NKVP)



Děkuji za Vaši pozornost!

alice.krebsova@ikem.cz



Aortální syndromy – indikace k náhradě >55 
mm (52 mm) nebo



Kolik jistých molekulárních příčin 
identifikujeme?

Jen u <20% všech identifikujeme jistou molekulární 
příčinu

Upraveno dle Prof. Loeys, 2024 a vlastní výsledky



Genetické nálezy u operovaných pacientů
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47% pacientů, kteří měli genetické vyšetření měli P/LP variantu (34/71 jedinců), MFS a LDS 1-4, sarkomerická forma 
(2)



Marfanův syndrom a jemu podobné 
odhadem 20% všech aortopatií





Syndromální (multiorgánové) postižení

Skelet

Oči

Kůže

Trávicí

Plíce

•Skolióza, deformity hrudníku

•Lebka, gotické patro

•Klouby (kyčelní kloub!)

•Ectopia lentis

•Myopie

•Odchlipování sítnice aj.

• striae
• hyperflexibilita

•Průhledná kůže

•Špatné hojení jizev

•Tříselná kýla
•Hiátová hernie

•Cysty parenchymatózních orgánů

•Pneumothorax
•Asthma bronchiale

•OSAS



Dědičnost KVO v dospělém věku: nejčastěji AD

Autozomálně dominantní

50% riziko přenosu mutace

Nezávisle na pohlaví

Riziko SCD!!!



Současná guidlines (Mazzolai et al. 2024)

Podle mne chybí:
+RA a rozměr, při které k disekci došlo u příbuzného


