


• Nagły zgon sercowy (SCD) stanowi 20% wszystkich zgonów w 
Europie i około 50% zgonów sercowo naczyniowych.
• U młodszych pacjentów (<45 r.ż.) SCD jest najczęściej związany ze 

strukturalną nieniedokrwienną lub pierwotnie elektryczną 
chorobą serca o możliwym genetycznym podłożu.
• Prawdopodobne jest, iż patogenne mutację mogą występować 

również u członków rodziny.



• Wykonanie screeningu u krewnych pierwszego pozwala na
zapobiegnięcie kolejnym tragediom.
• Wykonanie badania autopsyjnego pozwala na wytypowanie

przypadków w których do zgonu doszło najprawdopodobniej w
mechanizmie SCD.
• Bardzo często odstępuje się jednak od wykonania autopsji,

również w przypadku zgonów młodych osób



• Ocena wartości diagnostycznej przesiewowej oceny klinicznej i 
genetycznej krewnych pierwszego stopnia młodych ofiar nagłej 
niewyjaśnionej śmierci (SUD) którzy nie byli poddani badaniu
autopsyjnemu.



• Uczestnicy: 87 krewnych 65 młodych ofiar SUD z 39 rodzin.

• Okres: 2016 do 2019.

• Badanie Kliniczne: Obejmowało przegląd historii medycznej, badanie 

fizykalne, EKG, echokardiografię, monitoring Holtera, rezonans 

magnetyczny serca, testy wysiłkowe oraz testy z użyciem blokerów

kanałów sodowych.

• Badanie Genetyczne: Przeprowadzono za pomocą sekwencjonowania 

nowej generacji (NGS) w 39 rodzinach.







• Ocena kliniczna: Definitywne diagnozy postawiono w 17 (44%)  

rodzinach. Zidentyfikowane choroby obejmowały HCM, DCM, 

ARVC oraz LQTS. Definitywne i prawdopodobne diagnozy 

postawiono w 22 rodzinach (56,4%).

• Ocena genetyczna: Warianty powodujące chorobę znaleziono u 

18% probandów, wszystkie w rodzinach z definitywną diagnozą. 

Warianty o nieznanym znaczeniu zidentyfikowano u 2 probandów.







• Badanie to podkreśla znaczenie rodzinnego badania 
przesiewowego w zapobieganiu kolejnym incydentom SUD, nawet 
gdy nie ma dostępnych wyników autopsji. Wykonanie badań 
genetycznych jest szczególnie przydatne w rodzinach z wyraźnym 
fenotypem choroby.


