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Existence genovych polymorfism{ a mutaci vedoucich k one-
mocnénim srdce a nasledné k srde¢nimu selhanf je zfejma. Vliv
genetické predispozice na vznik srde¢niho selhanf je viak vysoce
heterogenni a komplexnt.

Na jednom konci spektra muize byt nachylnost k srde¢nimu se-
[hanf ovlivnéna castéjsimi, aviak méné penetrantnimi genetickymi
variantami, tzv. polymorfismy. V takovém pfipadé se kumulativni
Ucinek polymorfism@ kombinuje s vlivy prostredi a spole¢né ur-
¢uji ndchylnost k srde¢nimu selhani. Srdec¢ni selhdnf je pak tfeba
povazovat za multifaktoridlni onemocnéni.

Na druhém konci spektra stoji dédi¢né podminénd monogenni
onemocnéni, kterd mohou vyustit v srde¢ni selhani. Tato onemoc-
néni jsou zpdsobena mutaci jediného kauzalniho genu s neupl-
nou, obvykle viak vysokou penetranci. Typicky je rodinny vyskyt,
manifestace je mozna v mladém, nékdy i détském véku. Ackoli
jde oproti tzv. multifaktoridInf etiologii srde¢niho selhdnf o men-
sinovou skupinu, je praveé tato skupina predmétem zéjmu klinic-
kych genetikd.

Jednou z nej¢astéjsich monogenné podminénych pficin srdec-
niho selhani jsou kardiomyopatie (dilatacni, hypertroficka a dalsi).

Dédi¢nost je nejastéji autozomalné dominantni. U kardiomyopa-
til bylo identifikovano kolem stovky gen( [1] asociovanych s one-
mocnénim. Tyto geny je dnes mozné rutinné testovat v klinické
praxi. Znalost molekuldrnégenetické podstaty mlze byt vyuzita
pro stanoveni rizika a prognodzy, vedenf terapie, a tim i k efektiv-
néjsi 1éché. Rodinny kaskadovy screening zndmé familidrni pato-
genni mutace, tzv. prediktivni testovani, navic mize vést k ¢asné
diagnostice osob v riziku rozvoje kardiomyopatie, kdy je moz-
né zahdjit prevenci s cilem zabranit vzniku onemocnéni, oddalit
jeho nastup nebo zpomalit jeho progresi. Méné ¢astd je dédi¢nost
kardiomyopatii autozomalné recesivni, vdzana na chromozom X
nebo dédénd mitochondridlné.

Genetické poradenstvi je tak v nékterych pfipadech nedilnou
soucasti managementu péce o pacienta se srde¢nim selhanim,
kde kardiomyopatie jsou modelovym pfikladem. Personalizovana
medicina u kardiomyopatii spocivé v urceni genetické pficiny one-
mocnéni, na jejimz zakladé je mozné individualizovat prognézu
a pfizpUsobit lé¢ebnou strategii konkrétnimu pacientovi. Nadéji
do budoucna je cilena a genové specifickd terapie.
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