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Souhrn

Uvod: Hypertroficka kardiomyopatie (HCM) je nejéastéjsi monogenné dédiéné onemocnéni
srdce s velkou genetickou i klinickou variabilitou. Genetické vysetieni pacientti s HCM je
dulezité k uréeni etiopatogeneze onemocnéni a stava se soucasti péce o pacienty a jejich
piibuzné.

Cil: Cile nasi prace zahrnovaly nasledujici pouziti genetického vySetteni pacienti s HCM v
zékladnim i klinickém vyzkumu:

1. Identifikovat genetické varianty u pacienti s HCM v novém kandidatnim genu NEBL pro
protein Z-diska sarkomer nebulette.

2. Ur¢it klinické a echokardiografické prediktory nalezu mutaci v nejéastéjSich sarkomerickych
genech asociovanych s HCM u ¢eské populace.

3. Nalézt echokardiografické parametry schopné urcit genotyp ptibuznych pacientd s HCM pied
rozvojem fenotypu.

Vysledky: V souboru 95 pacientli s HCM jsme u jednoho nemocného nalezli novou genetickou
variantu v konzerovaném misté genu NEBL (p.H171R), ktera se nenachazela v kontrolni populaci
a méla odhadovany poskozujici dopad na strukturu proteinu. V souboru 48 pacientt s HCM
vySetfenych na pfitomnost mutaci v nej€astéjsich sarkomerickych genech jsme nalezli
vyznamnou asociaci mezi niz§im vékem v dobé diagnozy a reverznim typem mezikomorového
septa a nalezem mutace. V souboru 20 geneticky vySetfenych ptibuznych pacienti s HCM jsme
potvrdili roli kombinovaného echokardiografického ukazatele k detekci jedincti s pozitivnim
genotypem.

Zavér: Genetické vySetieni je uZiteénym nastrojem v diagnostice HCM. UmozZnilo ndm nalézt
mutaci v novém kandidatnim genu pro HCM, identifikovat faktory asociované s nalezem mutaci

v sarkomerickych genech a faktory pouZitelné k urceni genotypu ptibuznych.



