
Vnitř Lék 2008; 54(10): 1010– 1013 1010

Kazuistika

Vnitř Lék 2008; 54(10): 1010– 1013 

Popis případu
Dosud zdravá, 62letá žena, s anamné-
zo u přibližně rok trvající námahové 
dušnosti, bez další symptomatiky ve 
smyslu stenokardi í, palpitací, synko-
pálních stavů nebo otoků dolních kon-
četin, byla na naše pracoviště odeslána 
spádovým kardi ologem k  vyšetření 
eti ologi e plicní hypertenze, zjištěné 
echokardi ograficky v místě bydliště.

Při fyzikálním vyšetření byla pa-
ci entka e upno ická, normotenzní (TK 
120/ 80 mm Hg), tepová frekvence byla 
přiměřená (66/ min). Patrna byla zvý-
šená náplň krčních žil. V  prekordi u 
byl slyšitelný systolický šelest s akcen-
tací 2. ozvy nad plícnicí. Dýchání nad 
oběma plícemi bylo čisté, sklípkové. 
V oblasti břicha nebyla játra poklepově 
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So uhrn: Autoři popisují zajímavý případ izolované kardi ální manifestace AL- amylo idózy v podobě počínající infiltrativní kardi omyopati e, vedo ucí 
k symptomům srdečního selhávání v důsledku středně těžké di astolické dysfunkce levé komory. Charakteristickým obrazem rozvinutého srdečního 
postižení na podkladě amylo idózy je restriktivní kardi omyopati e vyznačující se těžko u porucho u di astolické funkce. Orgánová infiltrace amy-
lo idem je však postupným procesem, a ke zhoršování plnění levé komory tak dochází kontinu álně, počínaje méně výraznými formami di astolické 
dysfunkce; restriktivní fyzi ologi e je typická až pro pokročilá stadi a onemocnění. U nemocných se symptomy srdečního selhávání, a s echokar-
di ografickým obrazem nevysvětlitelné hypertrofi e levé komory doprovázené jen mírno u či středně těžko u di astolicko u dysfunkcí je proto v našich 
geografických podmínkách v diferenci ální di agnostice nutno vždy zvažovat také možnost počínající kardi omyopati e v důsledku amylo idózy.

Klíčová slova: srdeční selhání –  echokardi ografi e –  kardi omyopati e –  amylo idóza

The isolated form of cardiac amyloidosis in the form of beginning infiltrative cardiomyopathy without restrictive physiology

Summary: The a uthors describe an interesting case of isolated cardi ac manifestati on of AL- amylo idosis manifesting as an incipi ent infil-
trative cardi omyopathy with he art failure symptoms due to moderate left ventricular di astolic dysfuncti on. Restrictive cardi omyopathy 
with severe di astolic dysfuncti on is considered as the characteristic manifestati on of fully developed cardi ac amylo idosis. However, the 
organ depositi on of amylo id is progressive and left ventricular filling worsens continuo usly, starting with less advanced forms of di astolic 
dysfuncti on; the restrictive physi ology is characteristic only for advanced phases of the dise ase. Therefore, the possibility of the incipi ent 
infiltrative cardi omyopathy due to the amylo idosis sho uld be considered in pati ents with he art failure symptoms and echocardi ographic 
findings of unexplained left ventricular hypertrophy with only mild or moderate di astolic dysfuncti on.
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Obr. 1. Echokardi ografický obraz difuzně hypertrofické nezvětšené levé komory 
a dilatace obo u srdečních síní. 
LK –  levá komora, LS –  levá síň, PK –  pravá komora, PS –  pravá síň
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ani pohmatem zvětšena. Dolní kon-
četiny byly bez otoků. Na EKG byl za-
znamenán sinusový rytmus s normál-
ním atri oventrikulárním převodem 

a obrazem kombinace levé přední he-
miblokády s  inkompletní blokádo u 
pravého raménka Tawarova. Echokar-
di ograficky byla zjištěna nezvětšená, 

mírně koncentricky hypertrofická levá 
komora (LK) (tlo ušťka mezikomo-
rového septa 13 mm) s  normální re-
gi onální i celkovo u systolicko u funkcí 
(ejekční frakce 67 %) –  obr. 1. Na zá-
kladě hodnocení dopplerovských pa-
rametrů transmitrálního toku, toku 
v  plicních žilách a  tkáňové dopple-
rovské echokardi ografi e byla popsána 
tzv. pse udonormalizace plnění LK, 
charakteristická pro její středně těž-
ko u di astolicko u dysfunkci, spojeno u 
s mírným navýšením plnicích tlaků LK 
(obr. 2, 3). Obě síně byly mírně dila-
továny, pravá komora zvětšena nebyla 
a  měla normální systolicko u funkci 
hodnoceno u podle amplitudy a rych-
losti pohybu trikuspidálního anulu. 
Tenze v plícnici byla lehce zvýšená (od-
hadovaný systolický tlak v plícnici činil 
43– 48 mm Hg). Cípy mitrální a trikus-
pidální chlopně byly lehce zesíleny, vý-
znamná chlopenní vada však přítomna 
nebyla. Na základě echokardi ografic-
kého nálezu bylo vysloveno podezření 
na postkapilární eti ologii plicní hyper-
tenze v důsledku di astolické dysfunkce 
LK. V diferenci ální di agnostice středně 
těžké di astolické dysfunkce mírně kon-
centricky hypertrof ické LK byla na 
prvém místě, při absenci arteri ální hy-
pertenze a aortální stenózy, zvažována 
možnost počínající restriktivní, nej-
spíše inf iltrativní kardi omyopati e se 
zatím nekompletně vyjádřeným obra-
zem restriktivního charakteru plnění. 
Jelikož nejčastější příčino u restrik-
tivní kardi omyopati e je v naší geogra-
fické oblasti amylo idóza, byl následný 
di agnostický proces směřován ke sta-
novení či vylo učení její přítomnosti. 
V  laboratorních vyšetřeních byla pří-
tomna hraničně vysoká hodnota sedi-
mentace (20 mm za 1. hod), lehce zvý-
šená hodnota C‑re aktivního proteinu 
(9 mg/ l), nebyly patrny odchylky v krev-
ním obrazu či v  diferenci álním roz-
počtu le ukocytů. Hladiny celkové bíl-
koviny, kalci a či kyseliny močové nebyly 
zvýšeny. Také hodnoty renálních funkcí 
a  jaterního enzymatického so uboru 
byly bez odchylek. Vyšetření moči ne-
prokázalo patologické nálezy. Ultraso-

Obr. 2. Dopplerovský záznam transmitrálního průtoku, prokazující tzv. pse udo-
normalizovaný typ plnění, který ukazuje na přítomnost středně těžké di astolické 
dysfunkce levé komory. 
E, A  –  rychlosti časného a pozdního plnění levé komory, DT –  decelerační čas 
poklesu rychlosti E časného plnění; poměr E/ A = 1,4 a hodnota DT 190 ms jso u 
typické pro normální nebo tzv. pse udonormalizovaný typ plnění

Obr. 3. Tkáňová dopplerovská echokardi ografi e septálního mitrálního anulu, 
prokazující zřetelně nízko u časně di astolicko u relaxační rychlost pohybu anulu, 
která v kombinaci s hodnocením transmitrálního průtoku (obr. 1) ukazuje na 
zvýšení plnicího tlaku levé komory při její di astolické dysfunkci. 
Ea –  časně di astolická, relaxační rychlost septálního mitrálního anulu,  
Aa –  pozdně di astolická rychlost septálního mitrálního anulu
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nograficky byla zjištěna normální veli-
kost obo u ledvin, bez patologických 
změn jejich morfologi e. RTG vyšetření 
skeletu neprokázalo ložiska osteolýzy.

Imunoelektroforetickým vyšetřením 
byla jak v séru, tak v moči zjištěna pří-
tomnost Bence- Jonesovy bílkoviny (BJB) 
typu l. Byla proto indikována bi op-
si e rektální sliznice, která však depozita 
amylo idu neprokázala. Vzhledem k velmi 
suspektnímu echokardi ografickému ná-
lezu incipi entní kardi omyopati e bylo 
proto následně provedeno invazivní kar-
di ologické vyšetření zahrnující kromě 
komplexního zhodnocení hemodyna-
mických poměrů i  endomyokardi ální 
bi opsii. Koronarograficky byl přítomen 
normální nález na epikardi álních věn-
čitých tepnách, při pravostranné kate-
trizaci byla potvrzena lehká postkapi-
lární plicní hypertenze, nebyl přítomen 
restriktivní charakter tlakových křivek 
ani vyrovnání di astolických tlaků v sr-
dečních oddílech (střední tlak v plícnici 
30 mm Hg, tlak v zaklínění 20 mm Hg, 
střední tlak v pravé síni 11 mm Hg). Byly 
odebrány 4 vzorky endomyokardi ální 
bi opsi e (EMB). Histologické vyšetření, 
omezené rozsahem vzorku, prokázalo 
amylo idní depozita s typickým dichro iz-
mem po barvení kongo- červení. Maxi-
mum amylo idu mělo vazbu na cévy. 
Elektronová mikroskopi e potvrdila pří-
tomnost amylo idních fibril. Ve spolu-
práci s hematology byla následně pro-
vedena trepanobi opsi e kosti kyčelní. 
Pomocí imunofenotypizace bylo dete-
kováno 1 % plazmatických buněk a při 
histologickém vyšetření bylo zjištěno 
nahrazení 10– 20 % krvetvorby l pozi-
tivním plazmocelulárním infiltrátem. 
Nález byl patologem popsán jako tzv. 
do utnající myelom, amylo id nebyl 
v  kostní dřeni prokázán. Na základě 
všech výše uvedených vyšetření celý pří-
pad uzavíráme jako počínající infiltra-
tivní kardi omyopatii na podkladě izo-
lované srdeční AL- amylo idózy při tzv. 
do utnajícím myelomu, s dosud nevyjá-
dřeným restriktivním charakterem po-
ruchy di astolického plnění. Nemocná 
zůstává ve sledování kardi ologů i he-
matologů, kterými je nyní léčena vyso-

kodávkovano u kortikoterapi í. V plánu 
je dle odpovědi onemocnění na léčbu 
zvážení a utologní transplantace kme-
nových buněk (a utologo us stem cell 
transplantati on –  ASCT).

Diskuze
Amylo idóza je poměrně vzácné one-
mocnění způsobené extracelulárním 
ukládáním amylo idu v  různých orgá-
nech či tkáních lidského těla [1]. De-
pozice může být lokalizovaná po uze na 
jeden orgán, většino u však bývá posti-
ženo více orgánů so učasně. Vzácně se 
jedná o  hereditární formu onemoc-
nění, která se přenáší a utozomálně do-
minantně a je podmíněna např. muta-
cemi genu pro transthyretin či některé ze 
skupiny apolipoproteinů. Častěji se se-
tkáváme se získano u formo u, u níž odli-
šujeme primární AL- amylo idózu, sekun-
dární AA- amylo idózu a amylo idózu na 
podkladě depozice divokého transthy-
retinu (pre albuminu), ke které dochází 
velmi často v pokročilém věku („senilní 
amylo idóza“), na rozdíl od mutant-
ního transthyretinu, který vede k  zá-
važnější amylo idóze v nižších věkových 
kategori ích [2,3]. Srdeční postižení je 
úzce spojeno zejména s AL- amylo idó-
zo u. Tento typ amylo idózy je podmí-
něn klonální proliferací plazmocytů 
s produkcí monoklonálního proteinu 
či jeho částí (AL- amylo idóza z lehkých 
řetězců imunoglobulinů). Vyskytuje se 
častěji u mužů a nejčastěji bývá pozo-
rována v 6. dekádě života [4]. Kromě 
srdce se onemocnění manifestuje i po-
stižením ledvin, jater, vzácně makrog-
losi í a purpuro u [5]. Infiltrace srdeční 
tkáně amylo idem vede k postupné de-
teri oraci di astolické funkce LK [6], 
kdy při plně vyjádřeném srdečním po-
stižení je patrný obraz restriktivní kar-
di omyopati e [7]. Ve více než 50 % pří-
padů bývá na EKG patrna snížená 
voltáž komplexů QRS, v řadě případů 
bývají přítomny i kmity QS, které mo-
ho u napodobovat EKG obraz jizvy po 
infarktu myokardu [8]. Echokardi ogra-
fi e, která je základním di agnostickým 
vyšetřením, prokazuje u  typicky vyvi-
nutých případů srdeční amylo idózy di-

fuzní zesílení stěn LK s těžko u alterací 
její di astolické funkce do podoby re-
striktivního plnění [9], normální či jen 
lehce sníženo u celkovo u systolicko u 
funkci, dilataci obo u síní, zesílení chlo-
penních cípů, velmi častá je přítomnost 
malého množství perikardi álního výpo-
tku [10]. Pravostranná srdeční katetri-
zace potvrdí restriktivní typ plnění LK 
s  typickým vyrovnáním di astolických 
tlaků ve všech srdečních oddílech a tzv. 
obrazem dip- plate a u na tlakové křivce 
LK. Klíčovým vyšetřením v průkazu sr-
deční amylo idózy však nadále zůstává 
přímý průkaz amylo idu v tkáňové bi op-
sii. Vzhledem k častému multi orgáno-
vému postižení je zpravidla prováděno 
bi optické vyšetření nejprve submukózy 
rekta, bukání sliznice či kostní dřeně 
a teprve v případech, kdy jso u tato vy-
šetření negativní a přetrvává podezření 
na srdeční amylo idózu, doplňujeme 
ještě EMB [11].

Námi referovaná kazuistika po uka-
zuje na význam správné interpretace 
echokardi ograf ického nálezu u  ne-
mocného se symptomatologi í srdeč-
ního selhání, především parametrů di a
stolické funkce LK a nutnost komplexní 
di agnostiky nejasného postižení srdeč-
ního svalu. Echokardi ografi e dokáže 
s  vysoko u přesností zhodnotit nejen 
morfologii a  systolicko u funkci, ale 
také di astolicko u funkci LK a tlakové 
poměry v malém oběhu [12]. U naší 
nemocné byla přítomna středně těžká 
di astolická dysfunkce (tzv. pse udonor-
malizovaný charakter plnění) v terénu 
lehce koncentricky hypertrofické, ne-
zvětšené LK, která měla normální systo-
licko u funkci. Dále byla prokazována 
dilatace obo u síní a  lehká, nejspíše 
postkapilární plicní hypertenze. Tento 
nález ve spojení s  námahovo u duš-
ností ukazoval na přítomnost di asto-
lického srdečního selhávání. Vzhledem 
k absenci arteri ální hypertenze v ana-
mnéze a aortální stenózy nebylo možné 
vysvětlit koncentricko u hypertrofii levé 
komory jejím chronickým tlakovým 
přetížením, a proto byla v diferenci ální 
di agnóze zvažována na prvém místě 
možnost počínající inf iltrativní kar-
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di omyopati e, s  ohledem na zbytnění 
stěn LK především amylo idóza. Dále 
bylo možné spekulovat o  hypertro-
fické kardi omyopatii, tato se však jevila 
málo pravděpodobno u vzhledem ke 
kombinaci jen mírné hypertrofi e stěn 
LK s již středně těžko u porucho u di a
stolické dysfunkce, která není pro hy-
pertroficko u kardi omyopatii typicko u, 
a dále pro absenci EKG známek hyper-
trofi e LK, jež je charakteristicky nachá-
zena právě u srdeční amylo idózy.

Klinická manifestace srdeční amy-
lo idózy je v  literatuře klasicky uváděna 
jako restriktivní kardi omyopati e charak-
terizovaná těžko u di astolicko u dysfunkcí 
LK. Restriktivní postižení myokardu je 
však až konečným stadi em srdeční amy-
lo idózy a k jeho vývoji dochází postupně 
spolu s progresí infiltrace myokardu sub-
strátem. Případ naší nemocné názorně 
dokumentuje, že v  počínajících fázích 
postižení srdečního svalu vede depozice 
amylo idu nejprve k mírnějším až střed-
ním formám di astolické dysfunkce LK. 
V  diferenci ální di agnostice mírné kon-
centrické hypertrofi e LK s vyjádřeno u po-
rucho u jejího plnění, pro níž není pod-
klad v dlo uhodobém tlakovém přetížení, 
je proto nutné na možnost incipi entní 
srdeční amylo idózy myslet. Skuteč-
nost, že pokročilá di astolická dysfunkce 
LK nemusí být zpočátku plně vyjádřena 
a echokardi ografickému obrazu domi-
nuje zesílení stěn, reflektuje i nově navr-
žená klasifikace kardi omyopati í Evropské 
kardi ologické společnosti, kde je srdeční 
amylo idóza uváděna jak ve skupině ne-
mocných s fenotypem hypertrofické, tak 
i restriktivní kardi omyopati e [13].

Nejčastější prvotní orgánovo u mani-
festací infiltrace amylo idem bývá posti-
žení ledvin [2]. Na příkladu naší nemocné 
je však patrné, že zejména v počínajících 
fázích onemocnění může být izolované 
postižení myokardu jedino u známko u 
choroby. Bi optické vyšetření jiných or-
gánů, které bývá při di agnostice amy-
lo idózy běžně prováděno, proto nemusí 
patologická depozita amylo idu odhalit. 
Proto je nutné při silném podezření na 
možnost infiltrativního postižení srdce 
(v  našem případě echokardi ografický 

obraz a přítomnost Bence- Jonesovy bíl-
koviny v séru i moči) přisto upit k pro-
vedení EMB. Jelikož EMB je výkonem, 
který je zatížen určitým rizikem kompli-
kací, a di agnostika kardi omyopati í je 
procesem komplexním, je vhodné ne-
mocné s nejasným nálezem srdečního 
postižení vyšetřovat v centrech, která se 
problematiko u kardi omyopati í zabývají 
a jso u schopna ve spolupráci s dalšími 
lékařskými speci alizacemi, v tomto pří-
padě s hematology, postižení myokardu 
amylo idem nejen di agnostikovat, ale 
také adekvátně léčit.

Také z hlediska léčby základního one-
mocnění by mělo platit pravidlo o cen-
tralizaci paci entů na speci alizovaných 
pracovištích. Platí to zejména pro ty ne-
mocné, u kterých připadá v úvahu indi-
kace zatím, podle většiny a utorů, nej-
účinnějšího terape utického postupu 
u  AL- amylo idózy  –  vysokodávkované 
chemoterapi e s  podporo u ASCT. Roz-
hodnutí o indikaci této léčby je nelehké, 
neboť peritransplantační mortalita je 
4– 8krát vyšší než např. u  příbuzného 
onemocnění –  mnohočetného myelomu. 
Navíc hlavním faktorem, který (kromě 
rozsahu onemocnění, resp. počtu posti-
žených orgánů) riziko mortality dále zvy-
šuje, je právě symptomatická amylo idóza 
srdce [14]. V případě námi referované 
nemocné sice chybí některé negativní 
prognostické faktory pro indikaci ASCT 
(známky závažnější kardi ální nedostateč-
nosti, ejekční frakce levé komory < 40 %), 
uspokojivý klinický efekt úvodní kortiko-
terapi e a postoj paci entky nás zatím k to-
muto postupu nevedl. Pro konzervativ-
nější indikaci vysokodávkované terapi e 
svědčí i  výsledky nedávné randomizo-
vané studi e, podle kterých ASCT nemusí 
být jednoznačně efektivnějším postupem 
proti konvenční léčbě [15]. 

Tato práce byla podpořena Výzkum-
ným záměrem Univerzity Karlovy v Praze 
č. MSM 00  21620817, uděleným Minis-
terstvem školství, mládeže a  tělovýchovy 
České republiky.
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