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Kardiovaszkularis medicina 4
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Hirtelen szivhalal genetikai hatterének vizsgalata

Bevezetés: A hirtelen szivhalal egy olyan jelentés popula-
cios probléma, amely éves szinten kozel 250 000 embert érint
Eurépaban, sok esetben fiatal, egészségesnek hitt egyéneket. A
klinikai gyakorlatban alkalmazott vizsgaloeljarasok szamos eset-
ben nem vezetnek pontos diagnézishoz ezen betegcsoportban. A
kardiogenetikai vizsgalat hozzajarulhat az etiologia tisztazasa-
hoz, azonban hazankban rutinszerii alkalmazasa nem terjedt el.

Célkitiizés: Kutatasunk célja az anamnézisben hirtelen sziv-
halallal dokumentalt nonischaemias szivbetegek esetében a ge-
netikai hattér felderitése ujgeneracios szekvenalas (next-genera-
tion sequencing, NGS) segitségével.

Médszerek: A kardiogenetikai vizsgalatokat a Semmelweis
Egyetem Patologiai és Kisérleti Rakkutaté Intézetében végeztiik.
Az ujgeneracios szekvenalas a TruSight Cardio Sequencing Kit
segitségével tortént, amely a 174 (571897 nukleotid), az 6rok-
letes kardiovaszkularis betegségekkel kapcsolatba hozott vala-
mennyi relevans gén vizsgalatara alkalmas. A szekvenalas az I1-
lumina MiSeq szekvenalo berendezés segitségével valosult meg.

Eredmények: Osszesen 37, hirtelen szivmegallast/szivha-
lalt elszenvedett betegnél késziilt kardiogenetikai vizsgalat, ezen
személyek kozil 19 férfi, 18 nd volt (atlagéletkor 39,8+16,1 év),
koziiliik 12 £6 sportolt rendszeresen. Sikeres reanimacio 36 beteg
esetében tortént, mig egy esetben a szivmegallas exitus lethalis-
hoz vezetett. Ezen paciensek esetében a klinikai, ill. molekularis
genetikai vizsgalat eredményei alapjan a leggyakoribb struktura-
lis szivbetegség a hipertrofias kardiomiopatia (HCM) (n=8), az
aritmogén kardiomiopatia (ACM) (n=5), illetve a dilatativ kardi-
omiopatia (DCM) (n=5) volt. A vizsgalt betegek koziil 7 esetben
patogén/valosziniileg patogén, 18 paciensnél ismeretlen klinikai
anst azonositottunk. A legfontosabb patogén variansokat a MY-
BPC3, TNNT2, valamint a DSP és a DSC2 génekben talaltuk.

Kovetkeztetés: Az altalunk kapott eredmények ravilagitanak
arra, hogy a genetikai teszt integracidja a kardiologiai diagnosz-
tikai eljarasok soraba segitheti az etioldgia tisztazasat, a progno-
zis meghatarozasat és a személyre szabott kezelés kialakitasat. A
molekularis analizis soran nyert eredményeink, tovabba hozza-
jarulhatnak a hirtelen szivhalal genetikai hatterének részletesebb
megismerésehez is.

Tamogatas: TKP2021-NKTA-46; K135076, TKP2021-
NVALS, TKP2021-EGA24
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A koszoruérbe implantalt gyégyszerkibocsato
sztent-visszasziikiilés koszoruér flow-rezerv
vezérelt kezelésének utankévetése

Bevezetés: A sztenten beliil kialakuld koronaria intima-hi-
perplazia szignifikins 4ramlas-csokkenést, kovetkezményes
miokardialis iszkémiat okozhat. A gyogyszerkibocsatd sztent
(DES) megjelenése csokkentette a sztent-visszasziikiilés (ISR)
eléfordulasat. Kezelésére ujabb DES beiiltetését vagy gyogy-
szerkibocsato ballon (DEB) alkalmazasat javasoljak.

Médszereink: Kutatdsunkban felmértiik az ISR kezelésének
hatékonysagat DES, illetve DEB alkalmazasa mellett és vizsgal-
tuk a beavatkozas soran a quantitativ flow-rezerv (QFR) jelent6-
ségét. Prospektiv, randomizalt vizsgalatunkba (OPEN ISR study)
ISR miatt reintervencion atesett betegeket vontunk be. Vizsgal-
tuk a fél éves major kardialis és cerebralis események (MACCE)
¢és az ISR eldfordulasat.

Eredményeink: 53 beteget vettiink be QFR alvizsgalatba az
OPEN-ISR studybdl (98 beteg). A QFR alcsoportban (n=53) az
ISR-t 24 betegben DES-el, mig 29 betegben DEB-el intervenial-
tuk. A QFR a beavatkozas el6tti 0.72 £ 0.12 értékrol 0.94 + 0.03
értékre emelkedett (p<0.05). A QFR a DEB-es csoportban 0.72 +
0.10 értékrol 0.93 + 0.04 értekre, mig a DES csoportban 0.72 +
0.13 értékrdl 0.94 + 0.03 értékre emelkedett (p<0.05). A csopor-
tok kozott nem volt szignifikans kiilonbség a QFR valtozasban
(p=ns). Fél éves kontroll soran sem az ISR rata (20.7% vs. 25%,
p=ns), sem a MACCE (31% vs 25%, p=ns) nem volt szignifikan-
san nagyobb a DEB, mint a DES csoportban. A re-resztendzisos
betegekben (n=12) a zaré QFR szignifikansan alacsonyabb volt,
mint a nem resztendzisos csoportban (n=41) (0.91 + 0.1 vs 0.95
+ 0.1 és p<0.05).

Megbeszélés: Az in-sztent resztenozis kezelésének mind a
gyogyszeres ballon, mind a gyogyszeres sztent effektiv és biz-
tonsagos kezelési alternativaja. A beavatkozas alatt a QFR ért¢k
emelkedik és alacsony zardé QFR érték esetén az ismételt ISR
rata magasabb.
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