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Genetika v kardiologii - NDLVC

• Klinicko genetická konzultace, sestavení rodokmenu a určení 
příbuzných v riziku

• Kaskádový rodinný screening příbuzných v riziku

• Molekulárně genetické vyšetření

• Vyšetření nosičství nalezené DNA varianty u rodinných příslušníků (tzv. 
segregace)

Individualizace péče, primární prevence náhlé srdeční 

smrti, event. primární prevence onemocnění u potomka



Kardiologické vyšetření jedinců v riziku

Onemocnění přítomno
Onemocnění není 

přítomno

• Kardiologická dispenzarizace s  

kompletní multidisciplinární péčí

• Pokračování v pravidelných kontrolách 

(2-5 let) kvůli možnosti opožděného rozvoje 

onemocnění

Kaskádový rodinný screening

•Nabídnout vyšetření jejich potomků

KASKÁDA



Genetické příčiny NDLVC
Významně se překrývají s rozeznanými genetickými 

příčinami dilatační kardiomyopatie (DCM)

DSP (desmoplakin)

DES (desmin)

LMNA (lamin A/C)

FLNC (filamin C)

RBM20

PLN

NEXN

Arbelo et al. 2023



26%
35%

39%

LP/P VUS NS

DCM (Nr. 1686 probandů) Level Count %

TTN 236 53.2

MYH7 33 7.4

LMNA 25 5.6

FLNC 20 4.5

DSP 16 3.6

RBM20 15 3.3

TNNT2 15 3.3

MYBPC3 11 2.5

BAG3 11 2.5

NEXN 10 2.2

Total 443

Genetické nálezy v ČR 
(data PS Kardiogenetika při SLG ČSL JEP)

Adamova et al. 2026 – in pres



ACM/ARVC (Nr. 343 probandů)

Genetické nálezy v ČR 
(data PS Kardiogenetika při SLG ČSL JEP)

25%
33%

42%

LP/P VUS NS

Gene Count %

PKP2 50 58.8

DSP 9 10.5

FLNC 4 4.7

TTN 4 4.7

LMNA 3 3.5

SCN5A 3 3.5

DSC2 2 2.3

DSG2 2 2.3

MYBPC3 2 2.3

MYH7 2 2.3

DES 1 1.1

Total 85

Adamova et al. 2026 – in pres



Dopady genetiky do klinické péče o pacienty s NDLVC 1: 

Arbelo et al. 2023



Wahbi K, Circulation 2019

• komorovým arytmií často předchází symptomatický 

AVB a nsVT

• vysoká penetrance v rodinách

Genetická stratifikace rizika CA u NDLVC



Carrick et al. 2024

Genetická stratifikace rizika CA u NDLVC



PLN Risk Calculator

• V ČR velmi vzácný, navíc neúplná penetrance v zachycených 

rodinách, hlavně ženy s arytmií ve smyslu DCM/NDLVC

Genetická stratifikace rizika CA u NDLVC

https://www.acm-risk.com/pln_risk.html


Stratifikace rizika 
na základě 
fenotypu/genotypu



Peretto et al. 2026

High risk genotype:

LMNA

DSP

FLNC

PLN

RBM20

TMEM43

(686 pacientů)



Odhad prognózy onemocnění u probandů

Kubanek et al. 2024



Odhad rizika vzniku onemocnění u příbuzných, dosud 
asymptomatických nosičů P/LP varianty:



Preimplantační diagnostika – primární prevence 
onemocnění u potomků



Závěry: 

Genetické vyšetření je nedílnou součástí širší diagnostiky kardiomyopatií včetně NDLVC

Dosud známé výsledky genetiky se u NDLVC překrývají s jinými typy kardiomyopatií

Genetika přispívá k:

: individualizaci péče o nemocného probanda – odhad rizika srdeční zástavy
- odhad průběhu onemocnění

: individualizaci péče příbuzné – přesné určení jejich rizik

: určení jisté příčinné varianty DNA umožní v rodinách primární prevenci onemocnění 
u potomků („preimplantační diagnostika“)





Děkuji za pozornost!

www.kardiogenetika.cz

alice krebsova@ikem.cz

http://www.kardiogenetika.cz/










NGS - Genetická Heterogenita dědičných KVO 
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Záchyt příčinných varianta se nezvyšuje s počtem vyšetřených genů!
Naopak výborné pro děti se vzácným, AR onemocněním.



Vyšší počty vyšetřených genů přináší vyšší počty VUS

Gronding et al. 2023



„Variant of unknown signifikance“ –
VUS, klasifikace 3, dle ACMG: PM2, PP3

Efekt nalezené varianty je aktuálně zcela nejasný/neznámý 

Varianta by neměla být referována pacientovi ani jeho ošetřujícímu lékaři

Nelze na jejím základě upravovat terapii

Nelze na jejím základě prediktivně testovat příbuzné

Je vhodná opakovaná re-analýza v intervalu cca 3-5 let


