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Genetik kardialer Erkrankungen

Kurzfassung: Die Genetik kardialer Erkrankun-
gen hat sich in den vergangenen 10 Jahren ra-
sant weiterentwickelt und ist in der klinischen
Praxis angekommen. Bei verschiedenen Krank-
heitsbildern, wie beispielsweise der hypertro-
phen Kardiomyopathie, der dilatativen Kardio-
myopathie und dem Long-QT-Syndrom, kann der
Genotyp heute wichtige zusatzliche Informatio-
nen liefern.

Aufgrund der Komplexitat der Vererbung und
der genetischen Testung ist die genetische Bera-
tung von groer Bedeutung. Das optimale Ma-
nagement betroffener Patienten erfordert eine

Ph. Hérmann', C. Fauth?, J. Zschocke?, G. Polzl'

multidisziplindre Betreuung und entsprechende
Expertise.

Schliisselwaorter: Genetik, Herz, hypertrophe
Kardiomyopathie, dilatative Kardiomyopathie,
Long-QT-Syndrom, Kardiogenetik

Abstract: Genetics of Cardiac Diseases. Ge-
netics of cardiac diseases has evolved rapidly
during the last years and its implementation into
clinical practice is steadily progressing. Geno-

typing provides important information to the
work-up of various cardiac diseases, e.g. hyper-
trophic and dilated cardiomyopathy, and the long
QT syndrome.

Due to the complexity of heredity and genetic
testing comprehensive genetic counselling is
mandatory. Optimal patient management calls
for a multidisciplinary approach and adequate
expertise. J Kardiol 2012; 19 (11-12): 319-23.

Key words: genetics, heart, hypertrophic car-
diomyopathy, dilated cardiomyopathy, long QT
syndrome, cardiogenetics

M Fallbericht

Ein 36-jahriger Patient wurde an unserer Abteilung zur Ab-
kldrung einer hypertrophen Kardiomyopathie, welche an-
lasslich einer kirzlich vorausgegangen kardialen Dekompen-
sation erstmalig diagnostiziert wurde, vorgestellt. Es bestand
bereitsseit ca. 3 Jahren eine zunehmende L ei stungsei nschrén-
kung. An Vorerkrankungen konnte eine bilaterale Innenohr-
schwerhorigkeit mit Horgerétversorgung seit dem 24. Le-
bensjahr, ein relativer Kleinwuchs sowie ein insulinpflichti-
ger Diabetes mellitus (ED mit 21 Jahren) erfasst werden.
Weiters bestand eine okul&re Apraxie, mehrmals wéchentlich
auftretende Cephalea sowie Z. n. fraglicher TIA. Klinisch
fand sich kein Hinweis auf eine Myopathie. Die Mutter des
Patienten war relativ jung an einem Schlaganfall verstorben,
ein Bruder des Patienten leidet ebenfalls an einem insulin-
pflichtigen Diabetes mellitus.

Echokardiographisch zeigte sich eine asymmetrische links-
ventrikuldre Hypertrophie ohne nachweisbare intrakavitére
Obstruktion. Die systolische LVF war deutlich eingeschrankt
(Abb. 13, b). In der Koronarangiographie fand sich eine wirk-
same Stenose eines diagonalen Astes, die Fillungsdriicke
waren normal. Eine kardiale Amyloidose konnte ebenso wie
ein M. Fabry ausgeschlossen werden.

Die Befundkonstellation — Kardiomyopathie, insulinpflichti-
ger Diabetes mellitus, okulére Apraxie, relativer Kleinwuchs,
erhdhtes Laktat im Serum und Laktatpeaks in der zerebralen
MRT-Spektroskopie — waren hinweisend auf eine Mitochon-
driopathie. Die histopathologische Aufarbeitung der Endo-
myokardbiopsie unterstiitzte diese Vermutung (Abb. 2).

Die molekulargenetische Mutationsanalyse, der aus dem
Herzmuskelgewebe gewonnenen mitochondrialen DNA, er-
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gab eine Mutation im Gen der t-RNA fur Leucin (MTTL1-
Gen), m.3243A>G. Diese Mutation ist in Zusammenhang mit
verschiedenen syndromalen und nicht-syndromalen Mito-
chondriopathien (insbesondere MELAS, Mitochondrial En-
cephalomyopathy, Lactic acidosis, Stroke like episodes) be-
schrieben. Bei diesem Patienten konnte daher die Diagnose
einer Mitochondriopathie mit Kardiomyopathie, Schwerhorig-
keit, Diabetes mellitus und okulérer Apraxie gestellt werden.

Abbildung 1: Transthorakale Echokardiographie (TTE): Im apikalen Vierkammer-
blick (a) und im parasternalen Langsschnitt (b) zeigt sich eine kanzentrische LV-Hy-
pertrophie ohne intraventrikuldre Gradienten.
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Genetik kardialer Erkrankungen

Abbildung 2: Elektronenmikroskopische Aufnahme der Endomyokardbiopsie: Gro-
Ben- und Formvariabilitat der Mitochondrien sind durch Pfeile gekennzeichnet.

® Einleitung

Seit Entdeckung der ersten mit Kardiomyopathie und Rhyth-
musstorungen assoziierten Gene in den 1990er-Jahren [1-3]
hat sich die Genetik kardiologischer Erkrankungen, nicht
zuletzt aufgrund neuer technischer Mdglichkeiten, rasant
weiterentwickelt und ist mittlerweile in der klinischen Praxis
angekommen. Heute wird die molekulargenetische Unter-
suchung verschiedener, kardiologischen Erkrankungen zu-
grundeliegender Gene kommerziell angeboten.

B Moglichkeiten der genetischen Testung
in der Kardiologie

DieAnzahl der kommerziell angebotenen genetischen Testsfur
kardia e Erkrankungen hat in den vergangenen Jahren deutlich
zugenommen. Einen Uberblick beziiglich der genetischen
Testung von Kardiomyopathien und Kanalerkrankungen gibt
das rezente Konsensus-Statement der HRS/EHRA (Tab. 1) [4].
Weitere wichtige genetische Ursachen fur Herzerkrankungen
sind Stoffwechselkrankheiten mit kardialer Beteiligung, wie
z. B. M. Fabry, ATTR-Amyloidose, Hdmochromatose oder wie
im vorgestellten Fall Mitochondriopathien.

Im Folgenden wird auf genetische Ursachen der HCM, des
LQTSsowieder DCM eingegangen und die sinnvolle Anwen-
dung von genetischen Untersuchungen im Hinblick auf Diag-
nose, Risikostratifizierung und Therapie diskutiert.

Hypertrophe Kardiomyopathie (HCM)

Die HCM gehort mit einer Prévalenz von 1:500 zu den héaufi-
gen genetisch bedingten kardialen Erkrankungen; sie zahlt zu
den haufigsten Ursachen des pl6tzlichen Herztodes bei jungen
Athleten [5]. Sieist definiert durch eine idiopathische Hyper-
trophie des linken Ventrikels, welche haufig asymmetrisch ist
und vorwiegend das interventrikul&re Septum betrifft.

Neben der ,idiopathischen* HCM kann das Bild einer kardia-
len Hypertrophie auch durch verschiedene andere genetische
Erkrankungen, beispielsweise durch Stoffwechselkrankheiten
(M. Fabry, Danon Disease, M. Pompe, Mitochondriopathi€)
bedingt sein. Wahrend die idiopathische HCM berwiegend
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Tabelle 1: Uberblick iiber wichtige Kardiomyopathien (a)
und Rhythmusstorungen (b), fir die eine genetische Testung
angeboten wird.

a) Kardiomyopathien

— Hypertrophe Kardiomyopathie (HCM)

— Arrhythmogene rechtsventrikuldre Kardiomyopathie (ARVC)
- Dilatative Kardiomyopathie (DCM)

— Linksventrikulare Noncompaction (LVNC)

— Restriktive Kardiomyopathie (RCM)

b) Rhythmusstérungen

- Long-QT-Syndrom (LQTS)

— Katecholaminerge polymorphe ventrikulare Tachykardie (CPVT)
— Brugada-Syndrom (BrS)

— Short-QT-Syndrom (SQTS)

— Vorhofflimmern (AF)

autosomal dominant vererbt wird, folgen die beschriebenen
Stoffwechselkrankheiten unterschiedlichen Erbgangen (X-
chromosomal, autosomal-rezessiv, mitochondrial).

Die phanotypische Auspragung der idiopathischen HCM
variiert stark und reicht von nur geringen Veranderungen bis
hin zur ausgeprégten Hypertrophie. Ebenso variabel ist der
klinische Verlauf, welcher von fehlenden Symptomen bis hin
zur schweren Herzinsuffizienz oder dem pl6tzlichen Herztod
reichen kann.

Aktuell sind in Zusammenhang mit der HCM Mutationen in
zumindest 27 verschiedenen Genen beschrieben. Mutationen
in 9 Genen, welche flr verschiedene Proteine des Sarkomers
kodieren, gelten als sicher urséchlich relevant [6, 7]. Bei biszu
2/3 der Patienten mit HCM kann eine Mutation in diesen Genen
nachgewiesen werden, wobei eine positive Familienanamnese
mit einer héheren Wahrscheinlichkeit fiir einen Mutationsnach-
weisassoziiertist [8]. Jeweils 1/4 bis 1/3 der gefundenen Muta
tionen entfallen auf die Gene MYH7 (,beta myosin heavy
chain“) sowie MY BPC3 (,, cardiac myosin binding protein C*)
[9]. Bel ca. 3-5 % der Patienten sind 2 Mutationen nachweis-
bar, die entweder das gleiche oder aber auch unterschiedliche
Gene betreffen kénnen. Sporadische Félle kénnen entweder
Ausdruck einer unvollstdndigen Familienanamnese, inkom-
pletten Penetranz oder einer Neumutation sein.

Patienten mit vermeintlich idiopathischer linksventrikul&rer
Hypertrophie, welche das Bild einer HCM imitieren — man
spricht in diesem Fall von Phénokopien — stellen eine besonde-
re Herausforderung dar. Es empfiehlt sich speziell bei atypi-
scher Présentation des Phénotyps, nach weiteren Symptomen
wie z.B. einer Préexzitation, neurologischer Symptomatik
(z. B. Muskelschwéche, Ataxie oder Schwerhérigkeit) sowie
morphologischen Aufféligkeiten (z. B. faziale Dysmorphien),
welche hinweisend fur eine syndromale Erkrankung (Noonan-
Syndrom, Leopard-Syndrom) sein kdnnten, zu suchen.

Dilatative Kardiomyopathie (DCM)

DieUrsachen einer DCM, definiert durch die Dilatation deslin-
ken Ventrikels und einer eingeschrénkten systolischen links-
ventrikul&ren Funktion, reichen von ischamisch Uber hyperten-
siv, entztindlich, toxisch bis zur valvulér bedingten CM. Kann
keine zugrundeliegende Ursache gefunden werden, liegt eine
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idiopathische DCM (IDC) vor. Wenn bei > 2 erstgradig mitein-
ander verwandten Familienmitgliedern eine IDC diagnostiziert
wurde oder ein Familienmitglied in jungem Alter einen pl6tzli-
chen Herztod erlitten hat, spricht man von einer familiéren
dilatativen Kardiomyopathie (FDC) [10]. Bei zumindest 20—
35 % der IDC-Petienten ergibt sich im Rahmen des empfohle-
nen Screenings (EKG und Echokardiographie) erstgradiger
Verwandter die Diagnose einer FDC. Eine ausschliefdiche
Erhebung der Familienanamnese ohne klinische Screening-
untersuchungen ist deutlich weniger sensitiv [11, 12].

Es sind Mutationen in Uber 30 verschiedenen mit DCM asso-
ziierten Genen beschrieben. Die Vererbung erfolgt meist
autosomal dominant, jedoch gibt es auch autosomal rezessive,
X-chromosomale sowie mitochondriale Erbgange. Insgesamt
sind ca. 30-35 % der zugrundeliegenden Gene bekannt, wo-
bei auf jedes der bislang bekannten Gene nur ein kleiner Pro-
zentsatz der Mutationen entfallt [13]. Zusétzlich auftretende
Reizleitungsstérungen (AV-Block + ventrikuléare Arrhythmi-
en, Schenkelblock) oder eine Muskeldystrophie sind hinwei-
send fir eine zugrundeliegende Mutation im LMNA-Gen
[11]. DCMs, welche durch Mutationenim LMNA-Gen verur-
sacht werden, treten im Erwachsenenalter auf. Sie sind cha-
rakterisiert durch eine hohe Rate an Herzinsuffizienz und
potenziell |ebensbedrohliche Rhythmusstérungen [14].

Long-QT-Syndrom (LQTS)

Das LQTS ist charakterisiert durch eine verlangerte QT-Zeit
(QTc) und ein erhohtes Risiko fur maligne ventrikulére
Tachyarrhythmien, welche bel jungen, sonst gesunden Patien-
ten zu einem pl6tzlichen Herztod fihren kdnnen [15, 16]. Die
Pravalenz liegt bei 1:2500 [17]. Aktuell sind Mutationen in
wenigstens 13 Genen bekannt. Eine Mutation in den bekann-
ten Genen kann in ca. 75 % der Félle nachgewiesen werden.
90-95 % der bekannten Mutationen finden sich in den Genen
KCNQ1 (LQT1), KCNH2 (LQT2) und SCN5A (LQT3) [18].
DieVererbung erfolgt in den meisten Féllen autosomal domi-
nant. Beim Jervell-Lange-Nielsen-Syndrom, bei dem zusétz-
lich ein sensorineuraler Horverlust besteht, liegt ein auto-
somal rezessiver Erbgang vor. Das Andersen-Tawil-Syndrom
(LQT 7) und das Timothy-Syndrom (LQT 8) sind neben dem
verlangerten QT-Intervall noch durch weitere klinische
Auffélligkeiten, wie beispielsweise Syndaktylie und andere
Anomalien, charakterisiert.

Die phanotypische Ausprégung ist sehr variabel und wird
durch Alter, Geschlecht, andere modifizierende Gene und den
Genotyp beeinflusst [15, 16, 19]. In Abhangigkeit vom Geno-
typ wird auRRerdem eine unterschiedliche T-Wellen-Morpho-
logie beschrieben [20]. Ungeféhr 25 % der Patienten mit
nachgewiesener Mutation (Genotyp positiv) haben ein nor-
males QT-Intervall (Phanotyp negativ) [21].

In Abhéngigkeit vom veranderten Gen erfolgt eine Einteilung
in verschiedene LQT-Typen. Die haufigsten, LQT 1, 2 und 3,
sind durch unterschiedliche Trigger kardialer Ereignisse ge-
kennzeichnet. Bei Patienten mit LQT1 werden kardiale Ereig-
nisse vor allem durch kérperliche Anstrengung, z. B. Schwim-
men, getriggert, wahrend bei LQT2 Uberwiegend akustische
Stimuli sowie emotionaler Stress auslosend sind. Kardiale
Ereignisse treten bei LQT2-Patientinnen speziell postpartal

auf, wahrend Ereignisse, welche in Ruhe bzw. im Schlaf auf-
treten, charakteristisch fur LQT 3 sind [22].

B Wie und wo kann Genetik im klinisch-
kardiologischen Alltag sinnvoll einge-
setzt werden?

Eine genetische Testung ist nur nach vorheriger genetischer
Beratung sinnvoll. Diesist bei kardiogenetischen Erkrankun-
gen umso mehr von Bedeutung, als viele Mutationen eine
inkomplette (= nicht alle Personen mit einer Mutation ent-
wickeln Zeichen der Erkrankung) und altersabhangige Pene-
tranz sowie eine variable Expressivitét (= der Ausprégungs-
grad der Erkrankung variiert) zeigen. Die Stammbaumanaly-
seliefert in vielen Féllen einen Hinweis auf den Vererbungs-
modus. Anhand des Stammbaums sowie einer genauen phéa-
notypischen Charakterisierung ist oftmals eine Eingrenzung
der zu untersuchenden Gene mdglich. In einer Familie mit
mehreren Betroffen sollte eine Testung der klinisch am
schwersten betroffenen Person erfolgen. Wie der Fallbericht
zeigt, erfordert die Diagnosestellung sehr haufig die Zusam-
menarbeit verschiedener Disziplinen.

Diagnose

Wéhrend das HRS/EHRA-Expert-Konsensus-Statement [4]
eine genetische Testung bei jedem Patienten mit der klini-
schen Diagnose einer HCM empfiehlt, geben die ACCF/
AHA-Guidelines[23] diesbeziiglich keine klare Empfehlung.
Bei atypischer HCM sowie klinischen und anamnestischen
Hinweisen auf eine bestimmte, Ubergeordnete genetische
Grunderkrankung (siehe Fallbeispiel) ist eine genetische
Testung klar indiziert, da sie einen wesentlichen Beitrag zur
Diagnosestellung und zum weiteren Management leistet.

Bei Patienten mit FDC ist aufgrund der genetischen Hetero-
genitét sowie der niedrigeren Sensitivitét des genetischen
Screenings (< 20 %) eine routinemaflige genetische Testung
gegenwartig nicht sinnvoll. Eine Ausnahme stellt die Kombi-
nation mit einer Reizleitungsstorung (AV-Block + ventriku-
lare Arrhythmien, Schenkelblock) oder Muskeldystrophie
dar. In diesem Fall kann der Nachweis einer malignen Lami-
nopathie zu einer moglichen |CD-Indikation beitragen.

Screeninguntersuchung_erstgradiger Verwandter

Die Erhebung eines ausfihrlichen Stammbaumsist integraler
Bestandteil der klinischen Evaluierung von Patienten mit
HCM und DCM. Auch beim LQTS kommt der Familien-
anamnese el ne wichtige Bedeutung zu. Erstgradige Verwand-
te von Patienten mit HCM und DCM sollen regelmaiig mit-
tels TTE und EKG untersucht werden. Ein initial unauffélli-
ger Befund schlief3t aufgrund der altersabhangigen Penetranz
eine mogliche spétere Entwicklung einer HCM oder DCM
nicht aus.

Ist die pathogene Mutation beim Indexpatienten nachgewie-
sen, kann eine Untersuchung erstgradiger Verwandter auf die
bekannte Mutation erfolgen. Bei Familienmitgliedern ohne
entsprechende Genmutation sind im Allgemeinen keine wei-
teren Untersuchungen erforderlich [4, 23]. In einer rezent
publizierten Studie zeigte sich die Kosteneffektivitét dieses
Vorgehen bei HCM [24].

J KARDIOL 2012; 19 (11-12) 321



Genetik kardialer Erkrankungen

Prognostische Implikation/Risikostratifizierung
und ICD-Therapie

Eine positive Familienanamnese im Hinblick auf SCD ist ein
validierter klinischer Risikofaktor im Rahmen der Risikoein-
schétzung der HCM. Fur Patienten mit HCM und Nachweis
einer pathogenen Mutation zeigte sich eine ungunstigere Pro-
gnose alsfiir HCM-Patienten, bei denen keine Mutation nach-
gewiesen werden konnte, sodass ein negativer Test mogli-
cherwei se eine prognostische A ussage zul asst [ 25]. In mehre-
ren Studien zeigte sich bei Vorliegen von mehr als einer
HCM-assoziierten Mutation eine schwerere Auspragung der
Erkrankung [26]. Aussagen in Hinblick auf die ,Malignitét"
einzelner Mutationen sind bei einem grof3en Anteil an , priva-
ten*, d. h. nur in einer Familie vorkommenden Mutationen,
mit Vorsicht zu betrachten. Die aktuellen ACCF/AHA-HCM-
Guidelines diskutieren die Einbeziehung des M utationsstatus
in die Risikostratifizierung in Hinblick auf eine ICD-Implan-
tation in Grenzféllen [4].

DCMs, welche durch Mutationen im LMNA-Gen verursacht
werden, sind im Erwachsenenalter auftretende maligne Er-
krankungen mit hoher Penetranz. Sie sind charakterisiert
durch eine hohe Rate an Herzinsuffizienz und potenziell
|ebensbedrohlichen Rhythmusstérungen [14]. In den HFSA-
Practice-Guidelineswird eine | CD-Implantation bei Patienten
mit DCM und nachgewiesener LMNA-Mutation besonders
bei bestehender Notwendigkeit einer Schrittmacherimplanta-
tion diskutiert [11].

Beim LQTS spielt neben QT-Dauer, Alter und Geschlecht
auch der jeweilige Genotyp eine wichtige Rolle in der
Risikostratifizierung [16; siehe dort Fig. 4]. So haben Patien-
ten mit LQT1 und LQT2 ein htheres Risiko fur kardiale Er-
eignisse. LQT3ist mit einer erhodhten Letalitét der Ereignisse
assoziiert [19, 27]. In bestimmten Fallen kbnnen auch Art und
Lokalisation der Mutation zur weiteren Risikostratifizierung
beitragen [20, 28, 29].

Die Risikogruppen wurden auf Basis der Wahrscheinlichkeit
fUr ein erstes kardiales Ereignis (Synkope, Herzstillstand,
plotzlicher Herztod) vor dem 40. Lebensjahr und vor Thera-
pieerstellt.

Die aktuellen Guidelines von ACC/AHA/ESC aus dem Jahr
2006 [30] und von ACC/AHA/HRS aus dem Jahr 2008 [31]
sind in Bezug auf den Stellenwert des Genotyps bei der Indi-
kationsstellung zur primérprophylaktischen 1CD-Implanta-
tion nicht einheitlich. Wéhrend Erstere eine Klasse-11b-Emp-
fehlung zur prophylaktischen |CD-Implantation fir Patienten
mit LQT2 und LQT3 abgeben, hat der Genotyp in der Risiko-
stratifizierung bei Letzteren keinen Stellenwert. Das HRS/
EHRA-Konsensus-Statement von 2011 betont, dass eine The-
rapieentscheidung nicht aleine in Abhangigkeit vom Geno-
typ getroffen werden darf. Zur Abwégung einer prophylakti-
sche ICD-Implantation beim asymptomatischen LQT 3-Pati-
enten missen auf Basis rezenter Studien [32] auf jeden Fall
weitere Risikofaktoren einbezogen werden [23]. Mutations-
trager ohne QTc-Verlangerung haben ein hoheres Risiko fir
|ebensbedrohliche kardiale Ereignisse als Familienmitglieder
ohne nachgewiesene Mutation und bedurfen daher einer be-
sonderen Betreuung. Speziell in dieser Gruppe scheinen der
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LQT-Typ sowie die Art der Mutation eine wichtige Rolle im
Hinblick auf das Risiko fir einen pl6tzlichen Herzstillstand/
Herztod zu spielen [32].

Therapeutische Implikation

Momentan gibt es kei ne Genotyp-spezifische medikamentdse
Therapie fur HCM. Die laufende DELIGHT- (DiltiazEm
Long-term In Genotype-positive Hypertrophic cardiomyo-
pathy as preclinical treatment-) Studie untersucht, ob bei
Genotyp-positiven/Phanotyp-negativen Patienten die Ent-
wicklung einer Hypertrophie durch die Gabe von Ka zium-
kanal antagonisten guinstig beeinflusst werden kann [33]. Die
I dentifikation einer Phanokopie, wie beispielsweise M. Fabry,
kann zu einer spezifischen Therapie, in diesem Fall einer
Enzymersatztherapie, fuhren.

Bel LQTS sind L ebensstilveranderungen auf Basis des beste-
henden Genotyps zur Vermeidung von Triggersituationen fur
kardiale Ereignisse erforderlich (siehe oben). Patienten mit
LQT1 sprechen im Vergleich zu Patienten mit LQT2 und
L QT3 deutlich besser auf Betablocker an [34]. Bei zugrunde-
liegenden Natriumkanalmutationen stellen Natriumkanal-
blocker eine Therapieoption bei Patienten mit LQT3 dar.
Allerdings zeigen Fallberichte und In-vitro-Analysen, dass
bei spiel sweise Mexiletin abhéngig von der individuellen Mu-
tation unwirksam oder sogar schadlich sein kann [35, 36].

B Zusammenfassung

Die zunehmenden Md&glichkeiten der genetischen Testung
im klinischen Alltag stellen eine wertvolle Ergénzung zu
konventionellen diagnostischen Verfahren dar. Eine ausftihr-
liche Anamnese inklusive Stammbaumerhebung sowie eine
sorgféltige klinische Untersuchung werden durch geneti-
sche Testung nicht ersetzt, sondern sind vielmehr eine
Grundvoraussetzung fur einen sinnvollen Einsatz von gene-
tischen Untersuchungen. Aufgrund der Komplexitét der Ver-
erbung (genetische Heterogenitét, inkomplette Penetranz,
variable Expressivitdt) und den daraus resultierenden
Implikationen soll eine Testung immer erst nach genetischer
Beratung erfolgen. Das optimale Management betroffener
Patienten erfordert eine multidisziplindre Betreuung und
entsprechende Expertise.

B Interessenkonflikt
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¥ Fragen zum Text

1) Wann spricht man von einer FDC?

2) In welchem Fall sollte bei einer DCM eine genetische
Testung Uberlegt werden?

3) Wer sollte in einer Familie mit mehreren Betroffenen
primér genetisch getestet werden?

4) Welche Unterschiede bestehen zwischen LQT 1, 2 und 3?
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Richtige Losung:

1) Wenn bei > 2 erstgradig miteinander verwandten Familienmitgliedern eine IDC diagnostiziert wurde oder ein Familienmit-
glied in jungem Alter einen pl6tzlichen Herztod erlitten hat.

2) Bei Verdacht auf eine Laminopathie.
3) Die klinisch am schwersten betroffene Person.

4) Verschiedene typische Triggersituationen fur kardiale Ereignisse, unterschiedliches Ansprechen auf Betablockertherapie,
unterschiedliche EKG-Morphologie
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