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Uplatnenie výsledkov projektu 

Výsledky projektu majú potenciál využitia v klinickej praxi: v diferenciálnej diagnostike, liečbe 
a účinnej prevencii kardiomyopatií. Klinicko-genetické údaje sú nápomocné pri posudzovaní 
fenotypovo-genotypových korelácií zvlášť v prípadoch familiárnych foriem ochorení. Výsledky 
NGS analýz prispeli k objasneniu etiopatogenézy dilatačných a hypertrofických kardiomyopa-
tií v slovenskej populácii so špecifikáciou na rómske etnikum. 

 

CHARAKTERISTIKA VÝSLEDKOV 

 

Súhrn výsledkov riešenia projektu a naplnenia cieľov projektu v slovenskom jazyku 
(max. 20 riadkov) 

NGS analýzy v analyzovanom súbore pacientov s klinickou diagnózou kardiomyopatie odhalili 
okrem v literatúre popisovaných nesynonymných variantov etiopatogeneticky závažných 
génov asociovaných s kardiomyopatiami taktiež prítomnosť „unikátnych“ v literatúre doposiaľ 
nepopísaných sekvenčných variantov, ktorých signifikancia bola analyzovaná viacerými 
analytickými postupmi. Výsledky resekvenačných analýz, bioinformatického spracovania  a 
vyhodnotenia detegovaných sekvenčných variantov pomocou predikčných softvérov v 
analyzovanom súbore pacientov s klinickou diagnózou kardiomyopatie potvrdili prítomnosť 
sekvenčných variantov, ktoré boli predikčnými softvérmi vyhodnotené ako „patogénne“. 
Kompletizácia klinicko-genetických údajov prispela k objasneniu fenotypovo-genotypových 
korelácií kardiomyopatií v slovenskej populácii so špecifikáciou na rómske etnikum. Analýzou 
výsledkov získaných NGS technológiou s ohľadom na etnický aspekt bol v súbore pacientov 
rómskeho etnika s klinickou diagnózou hypertrofickej kardiomyopatie vyselektovaný súbor 
sekvenčných variantov s potenciálne patogénnym účinkom asociovaných s fenotypovými 
prejavmi hypertrofickej kardiomyopatie. Výsledky realizácie projektu prispeli k objasneniu 
etiopatogenézy kardiomyopatií, identifikácii genetického profilu a fenotypovo-genotypových 
korelácií kardiomyopatií v slovenskej populácii so špecifikáciou na rómske etnikum. 

 

Súhrn výsledkov riešenia projektu a naplnenia cieľov projektu v anglickom jazyku 
(max. 20 riadkov) 

NGS analyzes in the analyzed file of patients with a clinical diagnosis of cardiomyopathy have 
revealed, in addition to the literature described non-synonymous variants of etiopathogeneti- 
cally important genes associated with cardiomyopathy, also the presence of "unique" in the 
literature still undescribed sequence variants whose significance was analyzed by several 
analytical procedures. Results of sequencing, bioinformatics, and evaluation of detected 
sequence variants using prediction softwares in the analyzed file of patients with clinical 
diagnosis of cardiomyopathy confirmed the presence of sequence variants that were evaluat-
ed by prediction software as "pathogenic". The completion of clinical and genetic data con-
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tributed to the elucidation of phenotype-genotype correlations of cardiomyopathies in  Slovak 
population focusing on Romany ethnic. By analysis of results obtained with NGS technology 
with regard to the ethnic aspect, a set of sequence variants with a potentially pathogenic 
effect associated with the phenotypic manifestations of hypertrophic cardiomy-opathy were 
selected in the file of Romany patients with a clinical diagnosis of hypertrophic cardio-
myopathy. The results of the project implementation contributed to the elucidation of 
cardiomyopathy etiopathogenesis, identification of the genetic profile and phenotype-geno-
type correlations of cardiomyopathies in Slovak population with the focus on Romany ethnic. 
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