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Tab. 1. Kategorie typu ndhlé srdecni smrti

Kategorie pitevnich nalezt Definice

N&hla srde¢ni smrt (SCD)

Smrt nastala béhem hodiny od pocatku obtizi v pfipadé pfitomnosti
svédkd a smrt beze svédkd béhem 24 hodin od posledniho
kontaktu a svédectvi o Zivoté osoby.

N&hla arytmicka smrt (SADS) Nevyjasnéna pfic¢ina Umrti u jedince starsiho 1 rok s negativnim

patologickym a toxikologickym nalezem.

N&hla neocekdvana smrt u jedincd
mladsich, nebo starsich 1 roku
(SUD, SUDI)

Nevyjasnéna pfic¢ina umrti u jedince mladsiho nebo starsiho 1 rok,
kdy jsou pfftomny nespecifické strukturalni zmény srdce nesplnujici
kritéria pro jistou kardiomyopatii nebo nahlou arytmickou smrt,
nebo pitva nebyla provedena.

Na&hlé umrti epileptika N&hlé umrti u osoby se zndmou epilepsii v pfedchorobi, bez zndmek
traumatu, s negativnim patologickym a toxikologickym ndlezem

post mortem.

Syndrom néhlého umrti ditéte
(SIDS)

N&hlé umrti jedince mladsiho 1 rok, nevyjasnénd pficina umrti
s negativnim patologickym a toxikologickym nalezem.

Tab. 2. Zdkladni principy a indikace genetického/molekuldrné genetického vysetreni

Pacient ma zajem a genetickeé vysetienf by mohlo blize urcit povahu onemocnéni a vést k individualizaci
terapie a lep$imu odhadu prognézy.

Pacient ma rodinu a rodinné pislusniky, ktefi maji zajem o vysetfeni, o stanoveni svého rizika onemocnéni
a naslednou péci.

Pacient/jeho rodice zvazuji narozenf potomka a maji zajem o preimplantacni diagnostiku, a tedy primarn{
prevenci onemocnént.

Jsou pitomny zndmky syndromalini/multiorgdnové formy onemocnéni a je vysoka sance pro
individualizaci lé¢by po genetické stratifikaci (napt. enzymové substitu¢ni terapie u Fabryho choroby,
Danonova choroba s rizikem ¢asného selhanf levé komory, TTR (transthyretin) amyloidéza, rozméry aorty
vhodné k preventivnimu kardiochirurgickému zékroku apod.).

Negativni vysledek molekularné genetického vysetieni nevylucuje pfitomnost dédi¢né formy
srdec¢niho selhani.

Kardiogeneticka péce predstavuje v prin-  ziskanim podrobné osobni a rodinné anam-

cipu mezioborové, komplexni vysetfeni.Jeho  nézy.V ramci osobni anamnézy je kromé po-
soucasti je klinicko-genetickd konzultace se  drobného kardiologického vysetfeni véetné
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specifickych zatézovych i farmakologickych
testl vhodné se zaméfit na zjisténi vech pra-
vodnich neurologickych, jaternich, renélnich
a jinych onemocnéni, kterd se mohou vysky-
tovat v rdmci syndromového postizeni (4, 6, 8).

Soucasti konzultace je také sestaveni ro-
dokmenu alespon ve 3 generacich s ur¢enim
dalsich rodinnych pfislusnik v riziku onemoc-
néni. Témto by mélo byt nabidnuto kardiolo-
gické screeningové vysettenis cilem primarni
prevence zavaznych komplikaci na principech
kaskadového rodinného vysetteni. Zdsadni
jeifakt, ze pokud se v rodiné neprovede mo-
lekuldrné genetické vysetieni, nebo nezdafi
identifikace jednozna¢né molekuldrni pficiny,
musi byt kardiologicka screeningova vysetieni
opakované provadéna do 50.-60. roku zivota
dle typu onemocnéni (Obr. 5) (6).

Vsichni pacienti s potencialné dédi¢nou
formou kardiovaskularniho onemocnéni by
méli projit klinicko-genetickou konzultaci
a mélo by jim byt nabidnuto kardiologické
screeningové vysetfeni pfibuznych v riziku.
Molekuldrné genetické vysetfeni je prova-
déno obzvlasté tehdy, pokud je z konzultace
pravdépodobné, Ze pacient i rodina maji za-
jem, chtéji se dozvédét sva rizika a zdravotni

/ MEDICINA PRO PR

(I 271



