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Obr. 1. Typy dédicnych kardiovaskuldrnich onemocnéni spojenych s ndhlou srdecni smrtf

Dédi¢na kardiovaskularni onemocnéni s rizikem nahlé srde¢ni smrti:
B Onemocnéni srde¢niho svalu (kardiomyopatie)
B Elektrické onemocnéni srdec¢niho svalu (arytmické syndromy)

B Dédi¢nad onemocnéni velkych cév s rizikem jejich prasknuti (aneurysma a disekce)

a chlopenni vady

B Dédi¢na hyperlipoproteinemie s rizikem predcasné aterosklerézy

né. Do skupin dédi¢nych kardiovaskularnich
onemocnéni je vhodné zafadit také dédic-
né metabolické onemocnéni typu familidrni
hyperlipidemie, kterou |é¢i v souc¢asné dobé
lipidologové a jejiz nasledky fesi predevsim
kardiologové ¢i angiologové. Na familiarni
hypercholesterolemii je potfeba myslet pfi
hladinéch LDL-cholesterolu nad 5 mmol/l, vy-
skytu slachovych xantoma a srde¢nim infarktu
(¢i jinych komplikacich aterosklerézy) u muzd
< 50 a zen < 60 let jak v osobni, tak rodinné
anamnéze (1-3).

Spole¢nym jmenovatelem dédi¢nych kar-
diovaskularnich onemocnéni je riziko nahlé
srde¢ni smrti, a to ¢asto u jedincl mladsich
50 let (Obr. 1) (4).

Naprosta vétsina dédi¢nych kardiovasku-
larnich onemocnéni se dédi autosomalné do-
minantné, tedy pfibuzni postizenych jedincd
jsou v 50% riziku nosi¢stvi pficinné varianty
asoucasné v riziku nahlé srde¢ni smrti (Obr. 2).
Malé procento dédi¢nych kardiovaskularnich
onemocnénivykazuje dédi¢nost autosomalné
recesivni, X-vazanou, nebo mitochondrialni.

Ve viech pfipadech je intenzita onemoc-
néni u nosi¢l patogenni DNA varianty velmi
rdznd, onemocnéni tak mize preskocit gene-
raci, ¢i generace. Mnoha dédi¢na onemocnéni
postihuji v rizné mife nejen srdce, ale i jiné
organové systémy (kosterni svaly, oci, patef,
klouby apod.)) (2, 3).

Kdy pomyslet na mozné
opakované riziko nahlé srde¢ni
smrti vambulanci praktického
|ékare

Prakticky |ékaf by mél odeslat pfibuzné
nebo pozlstalé ke screeningovému kardiolo-
gickému vysetieni zejména v pfipadech, kdy
v rodiné zemfel prvostupriovy pfibuzny nahle
znejasnych dlvodu ve véku < 50 let, nebo byla
posmrtné stanovena diagnéza kardiomyopa-
tie, akutni disekce velké cévy ¢i potencidlné
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dédicnych chlopennich vad. Na mozné dédi¢né
riziko by se mélo pomyslet i v pfipadé nahlého
umrti v epileptickém zachvatu (Obr. 3 a 4) (5).

Samoziejmosti je také odeslani pacienta na
kardiologické vysetieniiv ptipadé diskrétnich
obtizi, obzvlasté, pokud je v rodinné anamnéze
pfipad predc¢asného umrti, pred¢asné mozkové
piihody, srde¢niho selhani, nutnosti implanta-
ce kardiostimulatoru nebo nutnosti zdkroku na
chlopnich apod. (Obr. 3) (6).

Principy a moznosti genetického
vysetfeni v pfipadé dédi¢ného
kardiovaskularniho onemocnéni
i nahlé srde¢ni smrti

Indikaci ke kardiogenetické konzultaci sta-
novi osettujici kardiolog nebo lipidolog, pokud
zjistil klinickou diagndzu nékteré z forem dédic-
ného kardiovaskularniho onemocnéni.

Indikaci ke kardiogenetickému vysetreni
stanovuje ale také pitvajici 1ékaf nebo lékar
urgentni/intenzivni mediciny, pokud je po-
dezfeni na nahlou srdec¢ni smrt. Nezbytné je

Obr. 2. Princip dédicnosti u kardiovaskuldrnich
onemocnéni: nejcastéji se jednd o autosomdiné
dominantni dédicnost, kdy je pfenos viohy nezavisly
na pohlavia ptimi pfibuzni maji 50% pravdépodob-
nost nosicstvi dané viohy
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standardizované provedeni pitvy ndhle zemre-
1é osoby, vcetné spektra doplnujicich labora-
tornich vysetfeni, a nasledna uzka spoluprace
klinickych Iékatl s pitvajicimi lékati (5, 7).

Dle vysledkU pitvy a na podkladé zjisté-
nych makroskopickych a mikroskopickych na-
lezd jsou mezinarodné definovany kategorie
pficin nahlé srdec¢ni smrti (Tab. 1). Na formu
dédi¢ného onemocnéni je vhodné pomyslet
v pfipadé ndhlého nevyjasnéného umrti osob
mladsich 50 let (SADS - ndhlé arytmickd smrt,
SUD - nahla neocekavana smrt), pfi posmrt-
né diagnoze kardiomyopatie, akutni disekce
velké cévy i umrti v epileptickém zachvatu
(Obr. 4) (5).

Obr. 3. Kdy pomyslet na potencidlné dédicné onemocnéni

Kdy myslet na vyskyt vzacného dédi¢ného kardiovaskularniho onemocnéniv rodiné:

B Zemfel = 1 ¢len rodiny ve véku < 50 let, ackoliv byl do té doby zdrav?

B Potrebovali >
50. rokem Zivota?

1 ¢len rodiny implantaci kardiostimulatoru/defibrilatoru pred

B LéCil, nebo Iéci se = 1 ¢lenové rodiny se srde¢nim selhanim a/nebo poruchami

srdec¢niho rytmu od véku < 50 let?

B Vyskytuji se v rodiné > 1 pfibuzni, ktefi maji predcasnou aterosklerézu velkych

tepen?

B Potfebovali = 1 ¢lenové rodiny operaci chlopné a/nebo hlavni tepny (aorty)?

Obr. 4. Principy kardiogenetického vysetieni

Kdy je doporu¢eno posmrtné genetické vysetieni:

B Nahla nevysvétlitelnd smrt u mladsich < 50 let véetné kojencl nebo dle rodinné
anamnézy a zajmu rodiny (SADS, SIDS, SUDS, SUDI)
B Aneuryzma/disekce hrudni aorty / disekce korondrnich cév

B Posmrtna diagnéza kardiomyopatie

B Akutni infarkt myokardu u muzd < 50 let a zen < 60 let
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