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Az intenziv és rendszeres sportievékenység hatasara létrejovo fiziologi-
as hypertrophia és hypertrophias cardiomyopathia elkiilonitése szamos
eselben nehezitett lehet. A sziv magneses rezonancias (CMR) vizsgalat-
tal meghatarozott bal kamrai paraméterek és szarmaztatott geometriai
indexek segithetik ezen 4llapotok elkiildnitését.

HCM-es betegek (n=194), heti legalabb 18 érat edzé élsportolok (n=150)
illetve HCM-es sportol6k (n=10) CMR vizsgalatat végeztik. A hagyoi
manyos bal kamrai paraméterek mellett meghataroztunk szarmaztatott
geomeilriai paramétereket, Ggymint a maximalis vegdiastolés falvastag-
sag/bal kamrai végdiastolés volumen index aranyt (EDWT/LVEDVi) és
bal kamrai izomtémeg/végdiastolés volumen aranyt (LVM/LVEDV). A
fenti paramétereket mind a hagyomanyos (CQ), mind a papillaris izmok
es lrabekulak kvantifikalasara alkalmas szemikvantitativ szoftver (TQ)
segitségével meghataroztuk.

Ferfi élsportoléink 47,5%-a, n6i sportoldink 4,1%-a esett a sziirke zona-
ba (EDWT: 13-16 mm). Férfiakban és nékben egyarant a EDWT/LVEDVi
arany bizonyult a legpontosabb paraméternek a fiziologias és patologias
hypertrophia elkaldnitésében (AUC CQ: 0,997 és 1,00, AUC TQ: 0,998
6s 1,00). A LVM/LVEDVCQ aranyhoz tartozo cut-off érték (<0,82 g/ml)
és a LVM/LVEDVTQ aranyhoz tartozo cut-off érték (<1,27 g/ml) 77,8% és
89,2%-0s szenzitivitassal, illetve 86,7% és 91,3%-o0s specificitassal ké-
pes elkll6niteni a fiziologias és patologias hypertrophiat. A trabekulak-
vantifikaciés modszerrel meghatarozott LVM/LVEDVTQ arany mindkét
nemben, valamint a szlrke zonas alcsoportban is nagyobb diagnoszti-
kus pontossaggal birt, mint 2 hagyomanyos médszerrel meghatérozott
LVM/LVEDVCQ (p<0,001), tovabba ez volt az egyetlen parameter, amely
az 6sszes HCM-es sportold esetén kéros tartomanyba esett.

A bal kamra hypertrophia férfi élsportolok akar 50%-aban elérheti a
sziirke z6nat. A szarmaztatott CMR paraméterek hozzajarulhatnak a
HCM és sportsziv elkiilénitéséhez, még a szlrke zonaba esé ferfi él-
sportolok esetén is.
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Differentiation of physiological hypertrophy due to regulgr training anq
hypertrophic cardiomyopathy (HCM) may cause difficulties. Lef{ ventri-
cular parameters and derived geometrical indices ev::iluated using car-
diac magnetic resonance (CMR) may help to distinguish be.tween' {hese
conditions. HCM patients (n=194), elite athletes (n=150) with training a

minimum of 18 hrs/week, and athletes with HCM (n=10) were exami!)ed
by CMR. Beside the traditional left ventricular CMR parameters derived

parameters such as maximal end-diastolic wall thickness to left ventricu-

lar end-diastolic volume index ratio (EDWT/LVEDVi) and left ventricular

mass to left ventricular end-diastolic volume ratio (LVM/LVEDV) were

calculated. The parameters were established using both conventional

quantification (CQ) and a threshold-based quantiﬂ'catlon (TQ) method,
which enables quantification of trabeculae and papillary muscles. Wher-
eas 47.5% of male athletes, only 4.1% of female athletes were in the
grey zone of borderline hypertrophy (EDWT 13-16 mm). EDWT/LVED-

Vi in males and females discriminated between physiological and pat-
hological LV hypertrophy with the highest diagnostic accuracy (AUC
€0:0.997 and 1.00, AUC TQ:0.998 and 1.00). Cut-off value for ratio of
LVM/LVEDVCQ less than 0.82 g/ml and cut-off value {or LVM/LVEDVTQ
g/ml less than 1.27 discriminated between physiological and pathologi-
cal LV hypertrophy with a sensitivity of 77.8% and 89.2%, a specificity of
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Hattér: A szivizom passziv rugalmassagaért feleld titin sarcomer fehér-
jét kodold TTN gént érinté mutaciok szerepet jatszhatnak a kulénb6zo
cardiomyopathiak kialakulasaban.

Cél: Célunk a TTN gént érinté genetikai variansok szirése volt Ujgene-
racios szekvenalassal (NGS), kiilonb6z6 cardiomyopathiaban szenvedé
magyar betegpopulacioban.

Betegek és médszerek: Osszesen 148 cardiomyopathidban szenveds
beteget vizsgaltunk. A betegcsoportban 103 hypertrophias cardiomyo-
pathias (HCM, 58 ferfi, atlagéletkor 50+17 év), 21 dilatativ cardiomyopat-
hias (10 férfi, atlag életkor 43+21 év), 9 non-compact

cardiomyopathias (LVNC, 3 férfi, 58+20 év), és 15 arrhythmogén cardio-
myopathias (ARVC, 8 férfi, 4810 év) beteg szerepelt. A TTN gén gen-
otipizalast ujgeneracios szekvenalassal végeztik, a validalas kapillaris
szekvenalassal tortent.

Eredmények: A genetikai vizsgalat soran 6sszesen 143 ritka (1% alatii
eléfordulasi gyakorisagu), aminosav cseréhez vagy 'splice site’ eltérés-
hez vezetd TTN varianst detektaltunk. A variansok kozul 8 (5%) vari-
ans bizonyult lehetséges koroki, csonkold hatasu variansnak (mind no-
vel). Hat esetben frameshift (p.Glu13828fs, p.Glu16261fs, p.Glu19847fs,
p.Lys22311fs, p.Thr18527fs, p.Val18616fs), még tovabbi 2 esetben non-
sense (p.GIn34219*, p.Ser8519*) variansokat azonositottunk. A lehetse-
ges koroki variansok elsésorban a DCM-es (4/21, 19%) és az LVNC-s
(4/9, 44%) betegcsoportokban fordultak eld. A tovabbi 135 varians valo-
sziniileg benignus vagy bizonytalan jelentdséga variansként (VUS) volt
osztalyozhatd.

Osszefoglalas: Eredményeink arra utalnak, hogy a TTN gen nagysa-
g4bol fakadoan szamos varians detektalhatd, melyek sokszor VUS-kent
vagy benignusként osztalyozhatdak. A kéroki variansok megjelenese fo-
ként a DCM-es és LVNC-s betegcsoportokban volt megfigyelhetd. amely
tovabb erdsiti a titin dominans szerepét a DCM és az LVNC patogens:
ziseben.
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Background: The sarcomere protein titin, encoded by
is responsible for the passive elastic properties of
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