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SOUHRN

Nahla srdec¢ni smrt (SCD) u jedincG mladsich 40 let je ve vyznamném procentu zpUsobena dédi¢nym kardiovaskularnim onemocnénim. Identifikace téchto
piipadd, provedeni post mortem genetického vysetieni a kardiologické screeningové vysetieni primych piibuznych je prvnim krokem k primarni prevenci
srde¢ni zastavy u pozUlstalych a vyzaduje multidisciplinarni a multicentrickou spolupraci.

S ohledem na to, Ze post mortem vysetieni je doporucovano i u jedincti umirajicich v odstupu vice hodin az dni po srdecni zastavé, je role pitvajicich Iékart -
patologu jednou ze zasadnich v rozeznani mozné dédi¢né priciny umrti.

Nalezeni jisté dédicné priciny nahlého umrti se podaii obecné u asi 20 % pfipadd, nicméné v rodinach s pozitivni anamnézou nahlé smrti ¢i srdecniho selhani
a/nebo malignich arytmii je Gspé$nost genetického vysetteni az v poloviné rodin. V Ceské republice se v ramci grantového projektu podafilo ustanovit
multidisciplinarni a multicentrickou spolupréci. Vysledky prvni ceské pilotni studie v obdobi od 2016 do 2021 odpovidaji vystupim mezinarodnich studii
a podtrhuji zajem pfibuznych a pfinosy pro jejich zdravi. Budovani efektivni kardiogenetické sité pro zachyt a diagnostiku pfipad(i nahlé srde¢ni smrti v CR stale
probihd a zapojeni [ékaid oboru patologie by bylo velkym pfinosem k zachytu téchto pfipadd.

Klic¢ova slova: nahla srdecni smrt — geneticka analyza - dédi¢na kardiovaskularni onemocnéni - kaskadovy rodinny screening — prevence

Post-mortem examination of cases of sudden cardiac death. The Czech experience and the possibility
of involving pathologists in a multidisciplinary process

SUMMARY

Sudden cardiac death (SCD) in individuals younger than 40 years has a heritable cause in a significant subset of cases. Identification of SCD, postmortem
genetic analysis along with the cardiological screening in first degree relatives represents an important tool for the primary prevention of cardiac arrest in
victim’s relatives and requires multicentric and multidisciplinary collaboration.

Given that post-mortem examination is also recommended for individuals dying several hours to days after cardiac arrest, the role of autopsy performing
specialists is one of the key ones in identifying the possible hereditary cause of sudden cardiac death.

Genetic stratification and identification of a certain hereditary cause of sudden death is generally achieved in about 20 % of cases, however, in families with
a positive history of sudden death or heart failure and / or malignant arrhythmias, genetic testing is successful in up to half of the families. In the Czech
Republic, a grant project succeeded in establishing multidisciplinary and multicentre cooperation. The results of the first Czech pilot study in the period from
2016 to 2021 correspond to the results of international studies and underlines the interest of relatives and the benefits for their health. The construction of an
effective cardiogenetic network for the detection and diagnosis of cases of sudden cardiac death in the Czech Republic is still ongoing and the involvement of
pathologist performing the autopsy would be of great benefit in this kind of diagnostics.
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Nahla smrt (SD - sudden death) je definovana jako neoceka-
vané umrti z pfirozenych pficin, které nastava do jedné hodiny
od zacatku pfiznakl u doposud zdravého jedince, pfipadné
u jedince, jehoz onemocnéni nebylo natolik zdvazné, aby se
ocekavalo jeho umrti, nebo byl naposledy vidén zdrav pred
méné jak 24 hodinami, pokud se jedna o umrti bez svédku
(1,2).
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Nahlé umrti je ve vétsiné pfipadd zplsobeno onemocnénim
srdce a oznacovéano jako nahla srde¢ni smrt (SCD - sudden
cardiac death). Na rozdil od vy3sich vékovych skupin, kde jako
podklad dominuji aterosklerotické zmény véncitych tepen, jsou
za vétsinu pfipadl SCD u jedinct mladsich 40 let zodpovédna
dédi¢na kardiovaskularni onemocnéni typu kardiomyopatii,
arytmickych syndrom( a dédi¢nych aortopatii (2,3,4).

S ohledem na skutecnost, Ze vioha pro vétsinu dédi¢nych kar-
diovaskularnich onemocnéni se dédi autozomalné dominant-
né, to jest s pravdépodobnosti 50 % bez zavislosti na pohlavi,
existuje u prvostupnovych pfibuznych vyznamné riziko rozvoje
identického onemocnéni s rizikem srde¢ni zastavy (obr. 1).

Existujici nejednotnost a variabilita v definici SD a SCD spo-
le¢né s nejednotnym systémem autoptické praxe ve svété se
projevuje v absenci presnych epidemiologickych dat, kterd
by reflektovala incidenci obou jednotek (5). S jistotou vsak in-
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Obr. 1. Dédi¢né kardiovaskularni onemocnéni: kardiomyopatie, arytmické
syndromy (kandlopatie) a aortopatie a jejich dédi¢nost. Vétsina dédicnych
kardiovaskularnich onemocnéni se dédi autozomélné dominantné, kdy je

prenos vlohy nezavisly na pohlavi a pfimi pfibuzni maji 50 % pravdépodob-
nost nosicstvi dané viohy.
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cidence SCD stoupd s vékem, v korelaci se stoupajici incidenci
ischemické choroby srde¢ni. U osob ve véku 60 let se pohybuje
kolem 2:1000/rok az 200:1000/rok. Oproti tomu ve véku < 35 let
incidence SCD osciluje kolem 1:100 000/rok (6,7) .

Provedeni post mortem genetického vysetteni spolu s kardio-
logickym screeningovym vySetfenim prvostupriovych pfibuz-
nych doporucuji evropskd doporuceni pro lé¢bu komorovych
arytmii (8). Zasadni je odbér krve nebo jiného biologického ma-
teridlu vhodného pro molekularné genetické vysetreni a také
odpovidajici komunikace s pozlstalymi. Rozsah jejich kardio-
logického screeningového vysetieni byl nedavno definovén
v dokumentu svétové organizace pro poruchy srde¢niho rytmu
(APHRS/HRS) a pfizplsobuje se predevsim post mortem pitev-
nim diagnézadm zemfelého pfimého prfibuzného (4). Jeho sou-

¢asti jsou osobni i rodinnd anamnéza, klidové i ndmahové EKG
a echokardiografie.

Existuji doporucené pitevni postupy vytvorené v ramci evrop-
ské asociace pro kardiovaskularni patologii (AECVP — Associati-
on for European Cardiovascular Pathology), jejichZ cilem je stan-
dardizovat pitevni postup a diagnostiku v¢. spektra dopliujicich
laboratornich vysetfeni u SCD (2,9). Sou¢asné jsou v CR dostup-
né a platné doporuéené postupy Ceské spole¢nosti soudniho
Iékafstvi a soudni toxikologie pro pfipady nahlé srdeéni smrti
mladych jedincl do 40 let véku.

Dle vysledkd pitvy a na podkladé zjisténych makroskopickych
a mikroskopickych nélezli jsou mezinarodné definovany kate-
gorie typl SCD ve smyslu kardiomyopatie, ndhla arytmicka smrt
(SADS - sudden arhythmic death syndrome) a nahld nevyjasné-
na smrt u jedinch starsich, nebo mladsich 1 roku (SUDS - sud-
den unexplained death syndrome, nebo SUDI - sudden unex-
pected deaths in infancy -). Oddélené je zmifiovano néhlé umrti
epileptika (SUDEP - sudden unexpected death in epilepsy), kdy
epilepsie mize byt nespravné stanovenou diagnézou pro bez-
védomi provazejici setrvalé komorové arytmie, pfipadné nékte-
ré epilepsie mohou predstavovat formy soucasné mozkovych
i srde¢nich kanalopatii (4,8,10) (tab. 1).

Doporucené postupy AECVP vymezuji spektrum pfipadd,
u kterych by mélo byt provedeno post mortem genetické vyset-
feni, nékdy nazyvané jako tzv. molekuldrni pitva, s cilem pfes-
ného urceni pficiny SCD a s tim souvisejici moznosti primarni
prevence srdecni zastavy u pfibuznych (2,4,8) (tab. 2). Na zakla-
dé AECVP doporuceni by mél byt uvedeny diagnosticky postup
aplikovan i u pfipadli ndhlé srde¢ni zéstavy s Uspésnou resusci-
taci a oddélenym umrtim pacienta béhem hospitalizace (2). In-
terval mezi srdecni zastavou a smrti se pfitom muze pohybovat
od nékolika hodin az po nékolik dnd, vyjimecné tydn(.

Post mortem genetické vysetfeni u zemfelého jedince by
mélo byt nasledovano, nebo za idedlnich podminek soucasné
doprovazeno klinicko-genetickou konzultaci a kardiologic-
kym screeningovym vysetfenim prvostupniovych pfibuznych
(2,11,12). Vysetieni by mélo byt provedeno u viech pfipadu
SUDS/SADS u jedincG mladsich 50 let, déle v pfipadé zjisténé
kardiomyopatie, v¢. podezfeni na ni, v pfipadé akutni neate-
rosklerotické disekce velké cévy bez vékového omezeni, v pfi-
padech SUDEP bez vékového omezeni a v pfipadech nahlého
umrti pro akutni infarkt myokardu u muzd mladsich 40 let a Zen
mladsich 50 let pro pravdépodobnou familiarni hypercholeste-
rolemii (FH) (tab.2) (13).

Tabulka €. 1. Definice pojma a nélezll v pfipadé nahlého umrti — upraveno podle (4,8).

SCD - sudden cardiac death (nahla srde¢ni smrt)

SADS - sudden arrhytmic death syndrome (ndhld arytmicka smrt),
synonymni s vyrazem: ,autopsy negative sudden unexplained death”

SUDS - sudden unexplained death syndrome (nahla nevysvétlend smrt
u jedinc starsich 1 roku)

SUDI - sudden unexpected death in infancy (nahlé umrti ditéte
mladsiho 1 roku), synonymni s pojmem SUID (sudden unexplained
infant death)

SUDEP - sudden unexpected death in epilepsy (nahla nevysvétlitelna
smrt u jedince s preexistujici epilepsii)

SIDS - sudden infant death syndrome (syndrom nahlého umrti kojence)
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Smrt nastala béhem hodiny od pocatku obtizi v pfipadé piitomnosti svédkl
a smrt beze svédkd béhem 24 hodin od posledniho kontaktu a svédectvi
0 Zivoté osoby.

Nevyjasnéna pficina umrti u jedince starsiho 1 roku s negativnim patologickym
a toxikologickym nalezem.

Nevyjasnéna pficina umrti u jedince starsiho 1 roku, kdy jsou pfitomny
nespecifické strukturdlni zmény srdce nesplrujici kritéria pro jistou
kardiomyopatii nebo nahlou arytmickou smrt, nebo pitva nebyla provedena.
Nevyjasnénd pficina umrti u jedince mladsiho 1 roku, kdy jsou piitomny
nespecifické strukturalni zmény srdce nesplrujici kritéria pro jistou
kardiomyopatii nebo ndhlou arytmickou smrt, nebo pitva nebyla provedena.
Nahlé umrti u osoby se zndmou epilepsii v pfedchorobi, bez znamek traumatu,
s negativnim patologickym a toxikologickym nalezem post mortem.

Nahlé umrti jedince mladsiho 1 roku, nevyjasnéna pficina umrti s negativnim
patologickym a toxikologickym nélezem.
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Tabulka €. 2. Post mortem diagnézy vhodné k indikaci post mortem genetického vysetieni — upraveno dle (2).

DOPORUCENE DIAGNOSTICKE KATEGORIE PRO INDIKACI AT i
POST MORTEM GENETICKEHO VYSETRENI( O et

SADS - sudden arrhytmic death syndrome (zZadné strukturalni zmény
srdce, v€etné histologie)

SUDS - sudden unexplained death syndrome (pfitomny nespecifické
strukturalni zmény srdce nespliujici kritéria pro jistou kardiomyopatii)

Kardiomyopatie (HCM, DCM, ACM, LVNC)

Predcasna ateroskleréza véncitych tepen/akutni infarkt myokardu

Disekce aorty (vyjma pfipadl disekce u pokrocilé aterosklerézy ve
vyssim véku)

SUDEP - sudden unexpected death in epilepsy

SIDS - sudden infant death syndrome

SUDI - sudden unexpected death in infancy (nahlé umrti ditéte
mladsiho 1 roku)

Jedinci mladsi 50 let (moznou pficinou je porucha prevodniho systému srdce,
tedy dédicny arytmicky syndrom)

Jedinci mladsi 50 let (mozna pocinajici kardiomyopatie nebo i arytmicky
syndrom)

Bez vékového omezeni

Muzi mladsi 40 let, Zeny mladsi 50 let (pravdépodobna pritomnost familiarni
hypercholesterolemie)

Bez vékového omezeni - typicky zmiraji kolem 50. roku Zivota (pravdépodobny
dédic¢ny aortalni syndrom, napt. Marfan(iv syndrom)

Bez vékového omezeni
Déti mladsi 1 roku

Déti mladsi 1 roku

Nahlé amrti
(pitvajici [ekaF)

( l&kat urgentnl/akutnl mediciny)

Mozna nahia srdeéni

smrt

Informovani
pozlistalych

Odbér materialu na
Izolaci DNA (krev,
slezina)

Informavani
koordinatora projektu

Kardiolog/arytmolog

Klinicky genetik dospély

Molekularni genetik

Multidiciplinarni
Obr. 2. Multidisciplinarni feseni pfipadl nahlé srdec¢ni smrti.

Pitva by méla byt vzdy provedena dle doporuceni AECVP
také u pacientd resuscitovanych a prezivajicich po srde¢ni za-
stavé, ktefi umiraji na nevratné poskozeni mozku v intervalu
nékolika hodin az dni ve zdravotnickém zafizeni. S ohledem
na indikace pitev dle aktudlné platného Zakona o zdravot-
nich sluzbach mohou byt tito pacienti indikovani k patologic-
ko-anatomické pitvé na Ustavy a oddéleni patologie. Avsak
vzhledem ke skutecnosti, ze by tyto pfipady dle mezindrod-
nich doporuceni mély byt klasifikovany jako nahla umrti, je
mozné v téchto pfipadech indikovat (obvykle po dohodé
s konkrétnim pracovistém) i zdravotni pitvu na Ustavu ¢i od-
déleni soudniho Iékafstvi, ktera disponuji zavedenymi dopo-
ru¢enymi postupy pro tato umrti, v¢. metodiky tykajici se in-
dikace genetické analyzy a komunikace s pozlstalymi. | pres
vyse uvedené stéle plati, Zze indikace pitvy je vzdy zodpovéd-
nosti prohlizejiciho Iékafe, kterym je ve zdravotnickém zatize-
ni obvykle lékaf osetfujici.

Stanoveni diagnézy néhlé srdecni smrti a zjisténi jejich moz-
nych dédi¢nych pficin predstavuje multidisciplinarni i multicen-
tricky proces, do kterého jsou zapojeni soudni Iékafi, patologo-
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Kardiolog/arytmolog

Lipidolog (predcasna
ateroskleroza)

Neurolog (v pripadé

Psychaolog SUDER)

détsky

a multicentricky tym

vé, lékafi urgentni mediciny, klini¢ti genetici, molekularni gene-
tici, kardiologové détsti i dospéli a v neposledni fadé psycholog,
event. neurolog, lipidolog, prakticky Iékaf a dalsi odbornosti dle
individualnich potreb pfipadu (8,12) (obr. 2). V odborné litera-
ture je jednotné doporuceno zaklddat multidisciplinarni tymy
k reSeni pfipadli ndhlé srdecni smrti a vysetfeni prvostupriovych
piibuznych (4,12)].

Dle publikovanych studii se dafi genetickou analyzou proka-
zat jistou dédi¢nou pficinu onemocnéni v prdméru u 20 % pfi-
padud ndhlého srde¢ni smrti s/bez strukturainiho nélezu na srdci
(3,14,15).V ptipadé vysetieni rodin, kde je jasné pozitivni rodin-
na anamnéza jiného nahlého umrti, srde¢niho selhani a/nebo
malignich arytmii, je genetické vySetfeni mnohem uspésnéjsi
a geneticka stratifikace véetné mozné individualizace péce o ro-
dinné pfislusniky v riziku se zdaii az v poloviné pripadu (3). Post
mortem vysetieni pfipadd predcasného infarktu myokardu pfi
ateroskleréze dle platnych doporuceni navic pfispiva k zachy-
tu rodin s familidrni hyperlipidemii a pfispiva tak jednoznacné
k prevenci zdvaznych disledkid téchto onemocnéni jiz od novo-
rozeneckého véku (13).

CESKO-SLOVENSKA PATOLOGIE 4 2023



STRUCNE VYSTUPY Z GRANTOVEHO PROJEKTU
RESENI PRIPADU NAHLEHO UMRTI V CR

V Ceské republice se v ramci fe$eni grantového projektu mini-
sterstva zdravotnictvi reg. ¢. NV18-02-00237 (Diagnostika pficin
nahlé srde¢ni smrti u lidi ve véku 0-35 let pomoci molekularné-
-genetickych metod - pilotni studie) a nasledné i po jeho ukon-
ceni Uspésné buduje multicentricky a multidisciplinarni tym
pro feseni pfipadl nahlé srde¢ni smrti. Cilem tohoto projektu
bylo v ramci uvedeného grantového projektu identifikovat re-
prezentativni soubor pfipadl SCD. Nasledné na zakladé zajmu
piibuznych a po ziskani informovaného souhlasu osob blizkych
zemfelému zjistit molekularni pfi¢iny SCD a zhodnotit vystupy
a dopady tohoto vysetfeni na péci o prvostupnové pribuzné
s cilem primarni prevence zivot ohrozujicich poruch srde¢niho
rytmu. Diky intenzivni pfednaskové ¢innosti a propagaci tématu
se do projektu postupné zapojila vétsina odpovidajicich praco-
vist ve fakultnich nemocnicich v CR. Molekularné geneticka dia-
gnostika se provadéla predeviim centralné v laboratofi Ustavu
biologie a |ékaiské genetiky FN Motol.

Kromé pfipadC nahlé kardialni smrti rozeznanych a odesla-
nych pitvajicimi Iékafi, byly v rdmci projektu feseny dalsi pfipa-
dy, na které byli kardiogenetici upozornéni pfibuznymi, ktefi si
moznost post mortem vysetieni a jejich vlastni screeningové
vysetfeni sami vyhledali, nebo jim toto vysetfeni bylo doporuce-

no osetfujicim lékafem, nejcastéji kardiologem. Nékteré rodiny
postizené syndromem nédhlého umrti kojence byly doporuéeny
k vysetieni pfes specializovanou ambulanci v Thomayerové ne-
mocnici (www.ftn.cz/ambulance-pro-rizikove-deti-a-sids/).

V rdmci c¢asového intervalu studie (2016-2021) bylo feseno
celkem 133 pfipadl ndhle zemfrelych osob. Zasady odbéru mate-
ridlu pro genetickou analyzu na jednotkach intenzivni péce nebo
soudnélékarskych pracovistich ¢i patologii pfi podezieni na SCD
a nasledny postup je popsan v Tabulce 3. S genetickym vyset-
fenim zemrelého a kardiologickym screeningovym vy3etfenim
vyslovila naprosta vétsina pozUstalych souhlas (120/133, 92,8 %).
Po vylouceni dalsich pfipadd z divodu absence zjevné dédi¢né
pfi¢iny amrti se komplexni post mortem vysetieni provadélo
u 115 (34 Zen a 81 muzd) zemfelych a jejich pfibuznych z celkem
110 rodin. Priimérny vék zemfelych byl 31,8 let, pfi vyjmuti kate-
gorie SIDS a SUDI doséahl priimérny vék zemfelych 34,2 let.

Molekuldrné genetické vysetieni prokazalo jistou molekuldrni
pficinu, a tedy urcilo pfesnou diagnézu, u 19,8 % pfipadd SCD.
V rodinach s pozitivni anamnézou byla Uspésnost az v 32,6 %.
Nejcastéji nalezené pficinné varianty byly v genech, jejichz zmé-
ny zpUsobuji dédi¢né kardiomyopatie s rizikem malignich aryt-
mif jako je gen pro titin (TTN) a filamin C (FLNC). Jako dalsi pfi-
¢iny nadhlého umrti byly identifikovany zmény v genech zodpo-
védnych za katecholaminergni komorovou tachykardii (RYR2)
a dédi¢né arytmické syndromy (KCNH2, KCNQ1, SCN5A) (obr. 3).

Tabulka ¢. 3. Zasady odbéru materialu pro genetickou analyzu na jednotkach intenzivni péce nebo soudné lékarskych pracovistich/patologie.

ZASADY ODBERU BIOLOGICKEHO MATERIALU PRO GENETICKOU ANALYZU

KDY ODEBIRAT?
CO ODEBIRAT?
JAK UCHOVAVAT?
KAM DOPRAVIT?

Dle indikac¢nich dg. kategorii (viz Tab. 2).
Tkan bohata na lymfocyty (slezina, jatra, uzliny) o velikosti 2 cm?, nebo periferni krev v EDTA.
Nativni tkan zamrazit na -80°C / -20°C / v roztoku RNA Later v +8 °C.

Dle dohody s lokélnimi koordintory, nebo geneticka laboratof (Mgr. Pavel Votypka, UBLG FN Motol,

V tvalu 84/1, 150 06 Praha 5, pavel.votypka@fnmotol.cz, petra.peldova@fnmotol.cz), uzel 6, 4. patro

KDY DOPRAVIT?
KOHO INFORMOVAT?

DOPROVODNY MATERIAL PRO KLINICKEHO
KARDIOGENETIKA

Co nejdrive, jak je to mozné.

Koordinator lokalniho multidisciplinarniho tymu a/nebo: scd@ikem.cz

Podepsany informovany souhlas poziistalych a/ nebo telefonni/elektronicky kontakt na pfibuzné,
pitevni protokol, soudné Iékafska diagndza, histologicky nélez na myokardu.

KDY LIKVIDOVAT MATERIAL V PRIPADE NEVYUZITI?  NejdFive za 3 mésice (ide4lné uchovavat delsi dobu dle kapacitnich moznosti pracovisté).

TTN T —
FLNC
RYR2
COL3A1
TNNT2
TGFBR1
SCN5SA
RBM20
MYPN
MYBPC3
KCNnQ1
KCNH2
GLA
FHL1

Geny

T

o
[y

2 3

mCM

m SADS

m5UDs
SAD

4 5 6 7

Potet nalezenych patogennich/velmi pravdépodobné patogennich (P/LP) variant DNA

Obr. 3. Identifikované molekularni pficiny v genech (CM - cardiomyopathy - kardiomyopatie, SAD - sudden aortic
dissection — nahla disekce aorty, SUDS - sudden unexplained death syndrome — nahla nevysvétlena smrt u jedincl
starSich 1 roku, SADS - sudden arrhythmic death syndrome — nahld arytmicka smrt).
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Byl nalezen i pfipad Fabryho onemocnéni jako stfadavé sfingo-
lipidézy (gen GLA), kdy pro prvostupriové ptibuzné je moznost
enzymové substitucni terapie (16).

Kardiologické screeningové vysetieni probéhlo u 328 pfimych
pfibuznych dle platnych mezinadrodnich doporuceni. Z téch-
to pfibuznych jsme riziko pro onemocnéni s nabidkou indivi-
dualizované péce urcili ve 26,2 %, ¢imz jme pfispéli k primarni
prevenci zadvaznych poruch srde¢niho rytmu u ¢asto mladych,
ekonomicky aktivnich jedincl. V nékterych obzvlasté zavaznych
pfipadech s vysokou penetranci v rodiné, se postizené rodiny
rozhoduji o primarni prevenci onemocnéni u potomk( formou
asistované reprodukce a preimplantacni diagnostiky. Tim mo-
hou zamezit dal$imu Sifeni tohoto konkrétniho onemocnéni do
budoucich generaci.

V rdmci grantového projektu byly vytvoreny letacky se zaklad-
ni informaci a ndvodem postupu v pfipadé podezieni na SCD
pro lékare ale i pozUstalé, které jsou dostupné na nasich webo-
vych strankéch spolu s dalSimi informace pro pozUstalé i odbor-
niky (IKEM - Nahla srde¢ni smrt (nahleumrti.cz)).

ZAVER A VYHLED DO BUDOUCNA

Post mortem geneticka analyza pfi nahlé srdec¢ni smrti pred-
stavuje dulezity diagnosticky ndastroj pro primarni prevenci sr-
decni zastavy u pfibuznych obéti a vyZzaduje multicentrickou
a multidisciplinarni spolupraci.

Klicovou roli pro rozeznani pfipadl potencialné dédicné pfici-
ny srde¢ni zastavy hraji pitvajici soudni lékafi a v pfipadé odda-
leného umrti pacientl resuscitovanych a pfezivajicich po srde¢-
ni zastavé predevsim patologové.

Pro zlepSeni komunikace mezi jednotlivymi profesemi navr-
hujeme dle obecnych doporuceni evropskych kardiologickych,
patologickych a genetickych spole¢nosti (2,8,12) sestaveni lo-
kalnich multidisciplindrnich tym0 (MDT), které se pravidelné
schazi (existujici MDT jsou uvedeny v IKEM - N&hla srdec¢ni smrt
(nahleumrti.cz)). Tyto tymy se potom mohou setkavat na narod-
ni Urovni, vyménovat si zkusenosti a sdilet data v rdmci pravidel-
nych narodnich kongrest jednotlivych odbornych spolecnosti.
Molekuldrné geneticka analyza by méla byt nicméné sjednoce-
na do jednoho, maximalné dvou specializovanych center.

Vysledky naseho grantového projektu a budovani lokalnich
multidisciplinarnich tymi objektivné vyznamné pomahaji zlep-

Sit primdrni prevenci ndhlého umrti u mladych jedincud a jsou
dllezitym podkladem pro moznost pravniho i finan¢niho uko-
tveni post mortem genetické diagnostiky v CR.

SEZNAM POUZITYCH ZKRATEK

AECVP - Association of European Cardiovascular Pathology —
evropska asociace pro kardiovaskularni patologii

ACM - arrythmogenic cardiomyopathy — arytmogenni
kardiomyopatie

CM - cardiomyopathy - kardiomyopatie

DCM - dilated cardiomyopathy - dilatovana kardiomyopatie

DNA - deoxyribonukleovd kyselina

FH - familiarni hypercholesterolemie

HCM - hypertrophic cardiomyopathy — hypertroficka
kardiomyopatie

LVNC - left ventricular non-compaction - non kompaktni
kardiomyopatie

MDT - multidisciplindrni tym

SAD - sudden aortic dissection — nahla disekce aorty

SADS - sudden arrhythmic death syndrome - nahla arytmicka
smrt bez strukturdlnich zmén a toxikologického
nalezu u jedincl starsich 1 roku

SCD - sudden cardiac death - nahla srde¢ni smrt

SIDS - sudden infant death syndrome - syndrom nahlého
umrti kojence

SUDEP - sudden unexpected death in epilepsy - nahla
nevysvétlitelna smrt u jedince s preexistujici epilepsii

SUDI - sudden unexplained death in infancy - nahla
nevysvétlend smrt u jedincd mladsich 1 roku

SUDS - sudden unexplained death syndrome — nahla
nevysvétlend smrt u jedincu starsich 1 roku

PODEKOVANI

Podpofeno grantovym projektem Ministerstva zdravotnictvi
CR NV18-02-00237 Diagnostika pficin ndhlé srde¢ni smrti u lidi
ve véku 0-35 let pomoci molekuldrné genetickych metod - pilotni
studie.
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