Post mortem vysSetreni obéti nahlé srdec¢ni smrti a navazujici kaskadovy
rodinny screening v CR

Alice Krebsova?, kolektiv fesiteli grantu: . NV18-02-002372

1Centrum dédi¢nych kardiovaskuldrnich onemocnéni, Klinika Kardiologie IKEM; ?riizné

Uvod: N&hla srde¢ni smrt (SCD) je u jedincd mladsich 40 let velmi ¢asto zplsobena dédi¢nym
kardiovaskularnim onemocnénim. Identifikace téchto pfipadd, provedeni post mortem genetického
vySetfeni a kardiologické screeningové vysetfeni pfimych ptibuznych jsou predpokladem k primarni
prevenci srdecni zastavy u pozlstalych.

Cile: Cilem préace je analyza vysledk(l takového programu, ktery byl zaveden v Ceské republice.

Metodika: V obdobi od 2016 do 2021 jsme v ramci grantového projektu resili celkové 133 pripadu
nahlého umrti, z nichZ bylo podrobné kardiogenetické diagnostice podrobeno 115 umrti jedincl ve
véku 0-59 let, celkem ze 110 rodin. Mrtvi byli na zakladé pitevni diagndzy roziazeni do kategorii dle
typu kardiomyopatie, kategorie bez nalezu strukturalniho onemocnéni nebo jasného pitevniho nalezu
srdce (SADS, SUDS, SUDI), pfipadné nahlé imrti novorozence (SIDS) a akutni disekce velké cévy. Celkem
328 pribuznych bylo geneticky konzultovano a kardiologicky vySetfeno. Po informovaném souhlasu
nasledovala molekularni analyza metodou sekvenovani nové generace (Sophia Genetics) celkem u 106
pripadd.

Vysledky: Anamnéza ndhlého umrti €i blizky pribuzny s kardiovaskuldrnim onemocnénim byly
zaznamenany v 33/115 pfipadd (28,6 %) rodin. Velmi pravdépodobna nebo jista molekularni ptic¢ina
onemocnéni (klasifikace 4 a 5) byla nalezena u 21/106 (19,8 %) v genech RYR2, KCNH2, KCNQ1, SCN5A,
FLNC, GLA, TTN, TNNT2, RBM 20, MYBPC3, MYPN, FHL1, TGFBR1 a COL3A1. Zachyt pfic¢innych DNA
variant byl ve skupiné nahlych Uumrti s pfedchozi rodinnou anamnézou 16/49 (32,6 %). Klinickym a
genetickym vysetfenim bylo identifikovano 86/328 (26.2 %) ptibuznych v riziku.

Zavér: Multidisciplinarni spoluprace spolu s centralizovanou molekuldrné genetickou diagnostikou
rodinnou anamnézu (28,6 %). Je moiné tedy usoudit, Ze nahlé smrti by bylo moiné zabranit
provedenim kaskddového rodinného screeningu az u 1/3 zemftelych.
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