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INDIKACNI KRITERIA

Indikacni kritérium - Hypertroficka kardiomyopatie (PRKAG2)

Souhrn Hypertroficka kardiomyopatie na podkladé mutace PRKAG2
(PRKAG2 je gamma 2 regula¢ni podjednotka AMP aktivované protein
kinazy)

Patofyziologie | falesna signalizace nedostatku ATP (piebytku AMP) mutantni podjednotkou
gamma 2 vede ke snizeni utilizace ATP, aktivaci transportu glukozy do
kardiomyocytu a zvysené syntéze glykogenu

Dédiénost dominantni

Klinické hypertroficka kardiomyopatie s minimalni extrakardialni manifestaci

symptomy (myopatie)

- obvykle pomaly pribeh, manifestace pievazné v dospélosti, byla
prokazana i infantilni fatalni forma PRKAG2

Diferencialni | 1. EKG —znamky preexcitace jako u WPW syndromu

diagnostika 2. biopsie myokardu — hlavni zménou (jen relativné specifickou) je fokalni
akumulace glykogenu, ktery muze mit i fibrilarni charakter

3. molekularné gen eti cké v ySetieni genu PRKAG2 — vysetieni je
indikované pouze po prikazu preexcitace na EKG nebo pti nalezu
akumulace glykogenu v biopsii myokardu

Pred DNA analyzou je nutno zvazit také jiné dédi¢né metabolické poruchy, které mohou
mit atypickou manifestaci pfevazné na srdci ve smyslu kardiomyopatie a které maji jinak
multiorganovou manifestaci, zejména:
» CDG syndrom, zejména v nizsich vékovych kategoriich
= mitochondrialni porucha
» glykogenoza typ 1l nebo IV
KPDPM VFN a 1.LF, kontaktni osoba Prof. MUDr. Tomas Honzik, PhD.
(tel. 22496 7733)
« Danonova choroba (viz m. Danon)
KPDPM VFN a 1.LF, kontaktni osoba MUDr. Jakub Sikora, PhD.
(Laboratof pro studium vzacnych nemoci, tel. 22496 7041, 22496 7689)

Molekularné gen eti cké v ySetreni genu PRKAG2 probiha v Laboratoti DNA diagnostiky,
Diagnostické laboratore DPM, KPDPM, VFN a 1. LF, kontaktni osoba Mgr. Hana Vlaskova
(tel. 22496 7732)
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