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SOUHRN

Nahla srdecni smrt se konstatuje v piipadech nahlého umrti v disledku kardiovaskularniho onemocnéni nebo pfi negativnim pitevnim nalezu, kdy se pred-
poklada moznost fatalni potencialné dédi¢né arytmie. Molekuldrni pitva by méla byt indikovana ve viech pfipadech nahlé srdecni smrti, kdy je podezieni na
kardiomyopatii, dédi¢ny arytmicky syndrom a piipadné pfi disekci hrudni aorty. Tato dédi¢na kardiovaskularni onemocnéni zpusobuji vétsinu piipadt nahlé
srde¢ni smrti u mladych lidi do 40 let véku. Jejich dédicnost je vétsinou autosomalné dominantni, coz znamena vysoké riziko onemocnéni spojeného s nédhlou
vysetienim pfimych piibuznych mize pomoci vcas odhalit dalsi ¢leny rodiny s rizikem onemocnéni a poskytuje jim moznost preventivnimi opatfenimi umrti
predejit. Kli¢ovou roli v tomto procesu primarni prevence nahlé smrti hraji pitvajici Iékafi, ktefi by méli v pfipadé podezieni na dédicné onemocnéni srdce
odebrat vzorky na genetickou analyzu a doporucit pfibuznym zemftelého podrobné kardiogenetické vysetieni na specializovaném pracovisti. Na urceni presné
priciny umrti by se mél podilet multidisciplindrni tym zahrnujici genetiky, kardiology, psychology, pitvajici Iékare a koronery.
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Molecular autopsy and sudden cardiac death in the young

SUMMARY

Sudden cardiac death is defined as sudden death due to a confirmed cardiovascular disease or when there is no explanation after medico-legal autopsy and
arrhythmogenic, possibly hereditary etiology is presumed. Molecular autopsy should be indicated in all cases of sudden cardiac death due to suspected cardio-
myopathy and hereditary arrhythmic syndrome. It should also be considered in thoracic aortic dissection. These hereditary cardiovascular diseases account for
the majority of sudden cardiac death cases in the young up to 40 years of age. They are mostly inherited in an autosomal dominant manner carrying a 50% risk
of passing the diasease-causing mutation to the offspring. In fact, all first-degree relatives have a high risk of developing the disease associated with sudden
cardiac death. Hence, knowledge of the exact cause of death derived from molecular autopsy combined with a cardiologic and targeted genetic examination
of first-degree relatives may help us detect other at risk family members and provides us with an opportunity to prevent further sudden deaths in the family
by means of timely preventive measures. Forensic pathologists play a key role in this process of primary prevention of sudden death. They should retain tissue
samples for DNA analysis whenever a hereditary cardiovascular disease is suspected. They should also recommend to the relatives a thorough cardiogenetic
examination at one of the specialized centres. A multipdisciplinary team including cardiologists, geneticists, psychologists, forensic pathologists and coroners
should be involved in the investigation of sudden cardiac death in the young.
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Nahla srde¢ni smrt (NSS) se konstatuje v pfipadech nahlého
umrti v disledku kardiovaskularniho onemocnéni nebo pfi ne-
gativnim pitevnim nélezu, kdy se pfedpoklada moznost fatalni
potencidlné dédi¢né arytmie (1). Molekularné-genetické vyset-
feni tkdné zemfrelého, tzv. molekuldrni pitva, je dle doporuceni
Evropské kardiologické spolec¢nosti (ESC) indikovana ve vsech
pfipadech NSS, kdyz je podezfeni na kardiomyopatii nebo né-
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ktery z dédi¢nych arytmickych syndrom( (1) a dle nékterych
autor( i pfi zjisténé disekci hrudni aorty (2,3). Molekuldrni pitva
se tedy v praxi tyka predeviim néhle zemfelych mladych lidi do
35 az40 let véku, u kterych jsou pravé tato dédi¢na onemocnéni
zodpovédna za vice nez polovinu pfipadl ndhlé srdec¢ni smrti
(NSS) na rozdil od starsi populace, kde jednozna¢né dominuji
koronarni pfihody (1). Z incidence NSS 1,9/100 000/rok ve véku
1- 35 let zjisténé v Dansku (4) mdzeme odvodit, Zze v CR zemie
kazdy rok na NSS pfiblizné 78 lidi ve véku 1- 35 let nebo 94 lidi
ve véku 1- 40 let. Molekularni pitva by tedy v CR méla byt indi-
kovana u pfiblizné 60 zemfelych lidi ro¢né. Vzhledem k tomu, Ze
kardiomyopatie, disekce hrudni aorty a dédi¢né arytmické syn-
dromy jsou vétsinou autosomalné dominantné dédi¢né, existu-
je 50% riziko pfenosu vlohy pro toto onemocnéni na potomky
a vysoké riziko postizeni viech pfimych pfibuznych. Nalez kau-
zaIni varianty u zemrelého spolu s genetickym a kardiologickym
vysetfenim pfimych piibuznych mlze pomoci véas odhalit dalsi
ohrozZené ¢leny rodiny a preventivnimi opatfenimi (Upravou zi-
votniho stylu, lIéky, implantaci kardioverteru-defibrilatoru, atd.)
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