
Genetické vyšetření u  
kardiomyopatií

Alice Krebsová MD, PhD





Arbelo et al. 2023

Genetika součástí 
mezioborového týmu

Genetika součástí 
mezioborového týmu



Genetické vyšetření hlavně indikovat:

Osobní a/nebo rodinná anamnéza  AV-Blokády (PM < 50. rokem 
života)

Osobní/rodinná anamnéza maligních komorových arytmií (NSS/KPR)

Pozitivní rodinná anamnéza srdečního selhání/kardiomyopatie

Dědičnost autosomálně dominantní, pozor! Neúplná penetrance/expresivita

Často současně nutná implantace PM a ICD pro riziko srdeční zástavy

Komorové arytmie nebo náhlé předčasné úmrtí v rodině



Klinicko-genetická konzultace by měla předcházet
molekulárně -genetickému vyšetření

Pacient je informován o principu a možných výstupech molekulárně genetického vyšetření (P/LP, VUS varianty)

Informování o možnostech individualizace péče (genová terapie?, enzymová substituční terapie)

Informování o možnostech (primární) prevence onemocnění u potomků

V případě rozsáhlých panelů genů je třeba zvážit možnost vedlejších nálezů (jiná dědičná onemocnění)



Kaskádové vyšetření v rodině musí být součástí 
genetického vyšetření

Kardiologické vyšetření jedinců v riziku

Onemocnění přítomno Onemocnění není přítomno

• Kardiologická dispenzarizace s  

kompletní multidisciplinární péčí

• Nabídnout vyšetření potomků 

(vyšetření od cca. 10. roku života) 

(kaskáda)

• Pokračování v pravidelných kontrolách 
(2-5 let) kvůli možnosti opožděného 

rozvoje onemocnění



Předpokládaný přínos genetického vyšetření

Krebsová, učebnice Srdeční selhání 2023, upraveno dle Wilde et al. 2022 a Arbelo et. al. 2023

Genetická stratifikace vede především k časné indikaci k implantaci ICD 
(arytmické genotypy (LMNA/C, FLNC, RBM 20, PRKAG2 apod.)

Genetická stratifikace vede vzácně k specifické terapii (Fabryho
choroba,  TTR amyloid, hemochromatóza, Pompeho choroba)
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Zvyšování počtu genů aktuálně nevede k většímu záchytu patogenních/pravděpodobně patogenních variant (P/LP)

Dědičná KVO jsou geneticky heterogenní onemocnění 
- NGS

V současné době lze exom indikovat jednou v životě jedince. Musí indikovat klinický genetik. 57 000 Kč.



AVB a nesetrvalé komorové arytmie, LVEF 45%:



Laminopatie (DKMP, EDMD, progerie)

E225 Stop zkrácení genového produktu: „loss of function“ mutation
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Implantace ICD a odhad rizika u příbuzných:



Genově specifická terapie – sodíkový kanál



.

RBM 20 R634Q:

- RNA transkripční faktor, který ovlivňuje přepis 

titinu a dalších sarkomerických proteinů

DKMP, St.p. OTS
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Úspěšná preimplantační dg.

DCM: primární prevence srdečního selhání



Preimplantace



Závěry: 

Genetické vyšetření je nedílnou součástí širší diagnostiky srdečního selhání/kardiomyopatií

Je vhodná jeho indikace zejména u KMP s + RA a/nebo se současnými arytmiemi – komorové s/bez AVB nebo SVT

Genetické vyšetření je vhodné pro motivované pacienty a jejich rodiny

V takovém případě event. indikovat i tzv. alkoholovou KMP, postpartální KMP (přetrvává > 6 měs) 
nebo i post-myokarditidovou KMP

Negativní genetické vyšetření nevylučuje dědičnou formu (záchyt jistých dědičných příčin 30-70% dle dg.)

Opakované reanalýzy molekulárně genetických dat jsou nutné
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