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Nahla srdecni smrt (NSS)

Jmrti z kardialni priciny, kterému
predchazi ztrata vedomi, a to do jedne
nodiny od rozvoje symptomu u osob

.S nebo ,,bez" drive znamého onemocneni
srdce




Syndromy asociovane s NSS
s predpokladanou genetickou vazbou

long QT, short QT

Brugada

hypertroficka KMP

dilatujici KMP

arytmogenni dysplazie pravé komory




,Molekularni* pitva a klinicke
vysetreni primych pribuznych

CIL:
e moznost identifikace priciny umrti
u nahle zemrelych osob
 odpovidajici terapie resp. prevence nahle




Cilovy soubor

e 0soby 0 - 40 let

 nahlé amrti (tj. z chorobnych pfricin,
s vyloucenim podilu traumatu)

 zadny Ci chudy morfologicky nalez pri pitve
vysvetlujici umrti a negativni lab. vysetreni
(s vyjimkou HKMP, ARVC a DKMP)




Lékari USL zajistovali kontakt s pFibuznymi
zemrelého, jejich informovanost o projektu,
nabidka kontaktu se specialistou — kardiologem,
ktery zajistil klinicke vysetreni primych pribuznych




Nahla amrti 2007- 2011 (N=330)
cilovy soubor

Pricina smrti PocCet %

Akutni srdecni 49
selhani

Kardiomyopatie 11

SIDS I




Zachyt

* bezné polymorfizmy: v genech SCNA, KCNQ1,
KCNH2 a KCNE1

* U dvou osob nalezena mutace v genu

KCNE2: A22G(T8A), ktera je v literature popsana

jako potencialni mutace pro leky indukovany LQT
syndrom

U Jedné osoby nalezena zatim nepopsana mutace
v genu KCNH2 (R892C)




Priciny malé vyteznosti genetického a
klinického vysetreni

« Maly zajem ze strany pozustalych

e Problematika senzitivity a specificity geneticke analyzy
a klinickeho vysetreni v pripadech asymptomatickych
LQT syndromu

* Limity spocivajici v malém mnozstvi znamych gen,
resp. jejich mutaci majicich souvislost s NSS




Vazba ,,novych* genu
S onemocnenim srdce

Dilatujici KMP

Hypertroficka KMP

Arytmogenni dysplazie
pravé komory

ABCC9, ACTC1, ACTNZ,
ANKRD1, CSRPS3, DES,
LDB3, LMNA, NEXN, PLN,
RMB20, SGCD, TAZ, TCAP,
TNNC1, TNNTZ2, VCL, MYH7

ACTC1, ACTNZ, CAV3,
CRYAB, CSRP3, CTF1, FHL2,
MYBPC3, MYH6, MYHY7,
MYL2, MYL3, MYLKZ2,
MYOZ2, PRKAG2, TAZ,
TCAP, TNNI3, TNNT2, TMP1,
TTN

DSC2, DSG2, DSP, JUP, PKP2.
RYR2, THEM43




Vazba ,,novych* genu
S onemocnenim srdce

Sick sinus syndrom MYH6

Polymorfni CASQ2, DSP, RYR2
ventrikuklarni arytmie

Wolff—Parkinson—-White PRKAG2
syndrom
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Zaver

* Vice vySetfovanych genu => vyssi
pravdepodobnost zpresneni priciny smrti,
 Prevence NSS u pozustalych

s diagnostikovanymi mutacemi ,,NSS“ genu




Dekuji za pozornost!




