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09US Post mortem vysetieni nahlé srdeéni smrti: vystupy
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Cil: Identifikace pfipadCG nahlé kardialni smrti (SCD) a jejich genetické vySetfeni post mortem a soucasné kardiologické
screeningové vySetfeni pribuznych k priméarni prevenci ndhlého imrti. Soubor a metodika: V obdobi od 2016 do 2020 bylo
v rdmci fe$eni grantového projektu na Gzemi CR zaznamenano celkem 120 pfipadii SCD (35 Zen, 85 muz(i) ve véku 0-59 let
podrobenych zdravotni pitvé. Mrtvi byli na zakladé pitevni diagnézy rozfazeni do kategorii dle typu kardiomyopatie (HCM,
DCM, ACM), bez nélezu strukturalniho onemocnéni srdce (SADS), bez jasného pitevniho nalezu (SUD/SUDI), ndhlé Gmrti
novorozence (SIDS) a akutni disekce velké cévy. Celkem 288 pfibuznych bylo geneticky konzultovano a kardiologicky vySet-
feno. Po informovaném souhlasu nésledovala molekularni pitva metodou sekvenovani nové generace cilenym kardiovasku-
larnim panelem NGS (Sophia Genetics). Vysledky: Pocty vySetfenych zemrelych jsou uvedeny v tab, nize VétSina obéti ze-
mrela ve spanku nebo v klidu, 9/100 zemfeli pfi tézké (sportovni) zatézi. Jistd az velmi pravdépodobné molekularni pfi¢ina

dg* vySetienych
(n)
HCM 12
DCM 14
LVNC 1
ACM 22

acute dissection

SIDS

SADS

SUD/SUDI

*post mortem

22

27

N¢

dg - diagnéza - M - mu? Z - %ena
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pohlavi

21

vék
(roky

14-59

8-60

35

17 -56

16-49

3-52

0-56

pozitivni vysledek
(DNA-varianta 4/5)
(n)

4/12 (33%)

5/14 (35 %)

1/1

2/22 (9 %)

3/9 (33 %)

1/10

5/22 (23 %)

4/26 (15 %,
1 nevysetfitelny pripad)

gen

MYBPC3

FHL1

PRKAGZ2

GLA KCNQT (jako
druha DNA-varianta)

TTN (3x)
RBM 20
FLNC (stop)

TTN

SCN5A
FLNC (stop)

TGFBR1
Col3A1 (2x)

KCNTT

KCNHZ (3x)
RYR2
RANGFR

RYR2
TNNT2

TTN

FLNC (stop)

vySetreni pribuzni:
fenotyp nebo genotyp
pozitivni pripady
(n)

31/12

30/13

3/0

65/17

28/9

19/4

58/12

58/24
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