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Uvod: Dé&di¢né aortdlni syndromy predstavuji heterogenni skupinu onemocnéni prevainé s
multiorgdnovym postizenim a rizikem Zivot ohroZujiciho aneurysmatu velkych cév s nebo bez
asociovanych chlopennich vad ¢i dalsich vad srdce. Do skupiny dédicnych aortalnich syndrom( patii
predevsim Marfandv syndrom, Loeyslv-Dietziv Syndrom, Ehlerstv-Dahnlosliv syndrom a syndrom
familidrniho aneurysmatu a disekce. Genetickd stratifikace jednotlivych typl dédi¢ného aortalniho
syndromu je stale malo vynosna, ackoli mize vést k individualizované péci o pacienta a jeho rodinné
prislusniky

Cile: Seznamit posluchace s aktualni uplatnénim genetické diagnostiky u pacientl s aneurysmatem
aorty a s nim asociovanych chlopennich vad.

Metodika: Seznamit posluchace s aktudlni uplatnénim genetické diagnostiky u pacientl s
aneurysmatem aorty a s nim asociovanych chlopennich vad.

Vysledky: Velmi pravdépodobna nebo jistd patogenni varianta byla identifikovana u 23 % pacient(i po
akutni disekci aorty. Jista geneticka etiologie vedla k individualizované terapii ve smyslu implantace
externi aortalni podpory u dosud 17/57 pacientd, ktefi dostali externi podporu aorty (PEARS).

Zavér: Molekularné-genetické vysetifeni ma obecné malou vynosnost, jeho indikace musi byt zvaZena
a uplatnéna jen v pripadé jasné familidrniho vyskytu onemocnéni nebo syndromalniho onemocnéni.
Zasadni je kaskadovy rodinny screening. V soucasné dobé jsou k dispozici Setrné kardiochirurgické
metody k primarni prevenci akutni disekce aorty a lze operovat jiz pfi malo pokrocilém stadiu
onemocnéni. Geneticka stratifikace vede potom dle evropskych kardiologickych guidlines k presné
indikaci kardiochirurgického zakroku dle rozsahu aneurysmatu. Je vhodné myslet na screening
aneurysmatu velkych cév u polycystické choroby ledvin, Alagilova syndromu a AD Alportova syndromu.
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