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Souhrn

Hypertroficka kardiomyopatie je v soucasnosti chdpdana jako skupina onemocnéni s hypertrofii levé komory, ktera
nevznikla na podkladé adaptacnich mechanizmu. V 1. ¢asti prehledového ¢lanku byly podrobné rozebrany moz-
nosti zobrazeni srdce pomoci magnetické rezonance v rdmci diagnostiky sarkomerické formy hypertrofické kardio-
myopatie, 2. ¢ast bude vénovana moznostem rozliseni sarkomerické formy od jejich fenokopii.
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The role of cardiovascular magnetic resonance imaging in the diagnosis
of hypertrophic cardiomyopathy. Part Il

Summary

Hypertrophic cardiomyopathy is currently understood as a group of diseases with left ventricular hypertrophy,
which are not based on adaptive mechanisms. The first part of the review details the possibility of cardiac magne-
tic resonance in the diagnosis of sarcomeric forms of hypertrophic cardiomyopathy, the second part will focus on
the possibilities of distinguishing the sarcomeric forms from their phenocopies.
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Uvod
Hypertroficka kardiomyopatie (HCM) je dle aktualnich

mocnéni s naprosto odlisnou etiologii hypertrofie LK
(tab. 1). Zatimco u sarkomerické HCM dochazi ke ztlu-

doporucenych postupt chapana jako skupina onemoc-
néni vedoucich k hypertrofii levé komory (LK) na jiném
podkladé, nez je adaptace na chronické tlakové ¢i obje-
mové pretizeni LK. V 3irsim slova smyslu se zde vyjma
sarkomerické formy HCM radi celd rada dalsich one-

Tab. 1. Etiologie HCM. Upraveno podle [1]

sténi stény LK na podkladé hypertrofie kardiomyocyt(,
jejich dezorganizace a pfitomnosti fibrézy, tak napf.
u amyloidézy je pficinou hypertrofie stén patologické
stfadani proteinovych vldken v intersticiu. Druhd ¢ast
prehledového ¢lanku se vénuje moznostem zobrazeni

mutace gent kédujicich sarkomerické proteiny
metabolické onemocnéni

infiltrativni onemocnéni

malformace

endokrinni onemocnéni

neuromuskuldrni onemocnénf

mitochondrialni cytopatie

nejcastéjsi forma HCM

Fabryho choroba, Danonova choroba
amyloidéza

syndrom Noonanové, LEOPARD syndrom
feochromocytom, akromegalie

Friedreichova ataxie
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srdce pomoci magnetické rezonance (CMR) v diferenci-
alni diagnostice hypertrofie LK.

Role CMR v diferencialni diagnostice
hypertrofie levé komory

Hypertrofie LK mize byt adaptacni reakci na dlouhodo-
bou intenzivni fyzickou zatéz (atletické srdce) ¢i na dlou-
hodobé zvyseny afterload (hypertenze, aortdlni vady,
koarktace aorty). Z definice hypertrofické kardiomyopa-
tie vyplyva, Ze zachyt hypertrofie stén LK spliujici pod-
minky uvedené v definici (= 15 mm, resp. = 13 mm u pfi-
mych piibuznych jedincl s prokdzanou HCM: Vniti Lék
2017; 63(3): 194-198) za nepfitomnosti vyse uvedenych
stavl automaticky vede k diagnéze HCM. Protoze je CMR
nejpresnéjsi metodou pro kvantifikaci hypertrofie obou
komor, je jednim z dGivod pro vyuziti této metody v kli-
nické praxi verifikace echokardiograficky zjisténé hyper-
trofie LK u jedinctd s dosud negativni kardidlni anamné-
zou. Dale se CMR uplatnuje v diferencidlni diagnostice
mezi atletickym srdcem a incipientni formou HCM a pfi
podezieni na koincidenci hypertenze a nékteré formy
HCM (napi. pfi prikazu hypertrofie neadekvétni tizi
a kompenzaci hypertenze). Vysetieni byva také indi-
kovano s cilem pfimo potvrdit nékterou z forem HCM
a jako soucast jejich diferencialni diagnostiky.

Atletickeé srdce

U atletického srdce adaptacni hypertrofie zpravidla ne-
presahuje 13 mm u muzd a 11 mm u Zen, za horni hra-
nici normy je u velmi trénovanych sportovcl povazo-
véana tloustka stény LK 15 mm u muz@ a 13 mmu zen [2].
Maximum hypertrofie se typicky nachazi v bazi mezi-
komorového septa a u sportovcl provadéjicich vytr-
valostni trénink je doprovazena proporcionalni dila-
taci obou komor. Vztahem mezi hypertrofii a velikosti
LK se zabyvali Petersen et al [3], ktefi uvadéji, Zze pomér
maximalni hypertrofie stény LK k indexovanému end-
-diastolickému objemu LK < 0,15 mm x m?*/ml (méfeno
pomoci CMR) dosahuje 99% specificity pro diagnostiku
atletického srdce [3]. Myokard obou komor je také ty-
picky bez signadlovych zmén v postkontrastnich obra-
zech. CMR lze rovnéz vyuzit k potvrzeni regrese hyper-
trofie LK po preruseni tréninku.

Hypertenze

Odliseni pacientl s hypertrofii cisté na podkladé hy-
pertenze od pacientt s koincidenci hypertenze a HCM
muze byt v urcitych klinickych situacich zcela za-
sadni, napt. pfi stavech po prodélané synkopé. S ohle-
dem na to, Ze se pacienti s HCM dozivaji i velmi vyso-
kého véku (a s vékem narusta i prevalence hypertenze),
je zfejmé, ze ¢ast pacientll s HCM bude poprvé echo-
kardiograficky vysetfena az v dobé diagnostikované
hypertenze. Tomu odpovidaji i publikované charakte-
ristiky velkych soubor( pacientl s HCM z tercidrnich
center: napf. v souboru Rubinshteina et al [4] mélo az
50 % pacientli s HCM soucasné hypertenzi. Na tuto ko-
incidenci myslime predevsim tehdy, kdyz zjisténa hyper-
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trofie neodpovida tizi a kompenzaci hypertenze. CMR
umoznuje v nékterych pripadech oba stavy rozlisit. Pro
HCM svédci tyto znaky:

= vyskyt maxima hypertrofie v jiné lokalité nez v ba-
zalni poloviné mezikomorového septa (napf. apikalni
forma HCM)

nekontinualnost hypertrofie stén LK

fokalni hypertrofie LK nebo PK (po vylouceni jinych
pfi¢in — napt. tumor, sarkoid6za)

reverzni tvar mezikomorového septa

Pfitomnost dynamické nitrokomorové obstrukce nebo
pozdniho syceni (late gadolinium enhancement — LGE)
svédci rovnéz spise pro HCM, ackoliv oba tyto stavy
nejsou pro toto onemocnéni zcela specifické. Okrsky fi-
brézy myokardu se vyskytuji i u hypertrofie LK na pod-
kladé hypertenze nebo aortalni stendzy, mnozstvi LGE
ale byva nizsi [5]. Existuji vSak i nékteré typické obrazy
LGE u HCM (viz nize) umoznujici téméf s jistotou stano-
vit napt. diagnézu srde¢ni amyloidézy.

Existuje i snaha definovat ,cut-off” hodnotu tize hyper-
trofie u hypertenze podobné, jako je tomu u atletic-
kého srdce. Sipola et al [6] srovnavali pacienty s gene-
ticky potvrzenou HCM s pacienty s recentné zjisténou
mirnou nebo stfedné tézkou hypertenzi. Tloustka stén LK
> 17 mm dosahovala 90% senzitivity a 93% specificity
pro diagnostiku HCM. Sami autofi ale uvadéji, ze u paci-
entl s tézkou (rezistentni) hypertenzi mlze hypertrofie
LK presahovat i 20 mm.

Odliseni jednotlivych forem hypertrofické
kardiomyopatie

CMR mUze rovnéz napomoci odlisit sarkomerickou
formu od ostatnich pficin HCM. V dospélosti se jedna
predevsim o amyloid6zu a Fabryho chorobu. Jejich od-
lieni je zcela zasadni s ohledem na naprosto rozdilny
terapeuticky pfistup. Diferencialni diagnostika jednotli-
vych forem HCM se opird predevsim o hodnoceni stan-
dardnich pozdnich postkontrastnich skend (LGE), jako
dalsi velmi slibnd metoda se jevi pred a postkontrastni
T1 mapping s vypoctem extracelularniho objemu (ECV)
myokardu LK. Tato metoda se dostala do popredi zdjmu
diky technickému rozvoji umoznujicimu validné méfrit
pfimo T1 relaxa¢ni ¢as myokardu (na rozdil od klasic-
kych T1 vazenych obraz(, které vyuzivaji pouze roz-
dild v T1 relaxa¢nim ¢ase jednotlivych tkani k vytvoreni
jejich obrazu). Nativni (pfedkontrastni) T1 mapping re-
flektuje postizeni jak kardiomyocytl, tak intersticia
a uzdravych jedinctd se pohybuje v rozmezi 950 + 21 ms
(pro piistroje o sile 1,5 Tesla) [7]. K jeho zvySeni dochazi
jak pti edému myokardu, tak na podkladé pfitomnosti
fibrézy ¢i infiltrace amyloidem. Naopak snizeni T1 rela-
xac¢niho ¢asu je typické pro postizeni srdce pfi Fabryho
chorobé a sideréze [8]. Oproti tomu ECV (frakce) udava
podil extraceluldrniho objemu k celkovému objemu
myokardu LK a jeji hodnota reflektuje predevsim pfi-
tomnost fibrézy ¢i amyloidu (nepouziva se pro detekci
edému). Pro vypocet je nutné méfit T1 relaxacni cas
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myokardu a krve pfed a 15 min po podani kontrastni
latky a také znat aktudini hodnotu hematokritu. Nor-
malni hodnota ECV je 0,25 + 0,04 (1,5 Tesla) [7]. Zvy-
Seni ECV tedy reprezentuje zmnozeni extracelularni
tkané a spolu s nativnim T1 mappingem se muze uplat-
nit v diferencialni diagnostice pficin hypertrofie LK. Nej-
vyssich hodnot T1 relaxa¢niho ¢asu a ECV dosahuji pa-
cienti s amyloidézou, vyssich hodnot pak pacienti se
sarkomerickou HCM, hypertenzi a aortdlni stenézou,
naopak nizké hodnoty T1 relaxac¢niho ¢asu jsou typické
pro hypertrofii zptsobenou Fabryho chorobou.

Amyloidéza

Amyloidézy jsou skupinou onemocnéni spojenych s extra-
celuldrnim uklddanim proteinovych vldken riizného slo-
Zeni, avsak uniformnich vlastnosti, tzv. amyloidu [9].
Jedna se o pomérné vzacné onemocnéni s udavanou
incidenci 6-10 pfipadl na milion obyvatel [10]. Amyloi-
dézy mohou byt geneticky podminéné nebo ziskané.
V soucasné dobé je znamo az 36 raznych typud proteint
[11], které se mohou ukladat lokdlné, mnohem castéjsi
je ale jejich systémova forma vyznacujici se postizenim
rznych orgdnt a tkani dle charakteru daného proteinu.
K postizeni srdce dochazi nejcastéji u systémové AL-
-amyloidézy (aZ u 2/3 nemocnych), u niz je také nejvy-
znamnéjsim prognostickym faktorem a nejcastéjsi prici-
nou smrti v disledku elektromechanické disociace nebo
maligni komorové arytmie [12]. DalSim typem amyloi-
doéz postihujicich srdce je familidrni transthyretinova
amyloiddza a senilni amyloidéza. Bez ohledu na etiolo-
gii vede srde¢ni amyloidéza ke ztlusténi stén LK a k roz-
voji nejprve diastolické a posléze systolické poruse jeji
funkce. CMR podobné jako ECHO prokazuje ztlusténi
stén LK s jesté zachovalou nebo jiz snizenou systolickou
funkci s restriktivnim charakterem plnéni LK. Obvykle
dochdzii ke ztlusténi stén PK, stén sini véetné mezisifiové
prepazky a cipli chlopni a ¢asto byva piitomen perikardi-

Obr. 1. Postkontrastni T1 vaZené obrazy (LGE)
v dlouhé ose LK. Difuzni syceni stén obou
komor a sini - typicky nalez u srde¢ni
amyloiddzy (pro zduraznéni rozdilu signalovych
zmén myokardu Sipkou oznacen ,,vynulovany*
signal nepostizeného kosterniho svalu)

alni vypotek. V ramci CMR se mlizeme vyjma vyse uve-
deného opfit o prikaz LGE, ktery je u srde¢ni amyloidézy
velmi casty a reprezentuje intersticidlni expanzi amyloi-
dovych depozit [13]. Pilotni praci prokazujici abnormalni
kinetiku gadoliniové kontrastni latky v myokardu LK pub-
likovali Maceira et al v roce 2005 [14]. Popsali difuzni sub-
endokardialni pozdni syceni u pacientl s prokdzanou sr-
decni amyloid6zou a v nasledné praci z roku 2008 [15]
i prognosticky vyznam rozdilu postkontrastniho T1 re-
laxa¢niho ¢asu mezi subepikardidlni a subendokardi-
alni vrstvou myokardu LK. Také Vogelsberg et al [16] po-
psali typicky obraz difuzniho pozdniho syceni myokardu
obou komor vcetné papilarnich svall, pfipadné i stén
sini, s maximem subendokardialné (obr. 1). Tento charak-
teristicky obraz dosahl v jejich souboru 80% senzitivity
a 94% specificity pro diagnostiku tohoto onemocnéni.
V dalsi praci Syed et al [13] na rozsahlejsim souboru pa-
cientll ale zdokumentovali, Ze vyjma typického obrazu
difuzniho LGE Ize v ¢asnych fazich srde¢ni amyloidézy
zobrazit i necharakteristické fokalni syceni myokardu
LK. Dalsi moznosti CMR v diagnostice srde¢ni amy-
loidézy nabizi vyse zmirovany T1 mapping. Pfitom-
nost amyloidu v intersticiu myokardu vede ke zvy3eni
T1 relaxa¢niho ¢asu a ke zvyseni podilu extracelular-
niho objemu na celkovém objemu myokardu LK (zvy-
Seni ECV). Jejich zvyseni umoznuje detekovat i ¢asné
faze srdec¢ni amyloiddzy u pacientd, u kterych jesté ne-
doslo k rozvoji hypertrofie LK a u kterych neni pfitomné
LGE [17,18]. Navic u pacientl s AL-amyloid6zou hodnoty
T1 relaxa¢niho ¢asu > 1044 ms a ECV > 0,45 predikuji
jejich horsi prognézu [18].

Fabryho choroba

Fabryho choroba je vzacné dédi¢né onemocnéni pattici
mezi lyzosomalni choroby ze stfadani. Je zplGsobeno
mutaci genu pro enzym a-galaktosidazu A umisténého
na pohlavnim chromozomu X. Nasledkem mutace do-
chazi k nedostatku enzymu a hromadéni globotria-
osylceramidu v lyzosomech bunék raznych tkéani s po-
stizenim jejich funkce [19]. Frekvence vyskytu choroby
se odhaduje na pfiblizné 1:40 000. Nemoc byla dlouho
povazovana za Cisté recesivni, diky nahodné inaktivaci

Obr. 2. Postkontrastni T1 vazené obrazy (LGE)
v kratkeé ose LK. Zobrazeno intramuralni
pozdni syceni v bazi boéni stény LK u pacienta
s prokazanou Fabryho chorobou
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chromozomu X se ale choroba muze projevit i u hetero-
zygotnich Zen. Oproti homozygotnim muzim ma
nemoc u zen mirngjsi prabéh a pozdé;jsi nastup [20].
Klasicka forma Fabryho choroby ma fadu extrakardial-
nich manifestaci, u nemocnych s ¢aste¢né zachovalou
aktivitou a-galaktosidazy A ale mize tato extrakardi-
alni manifestace chybét [20]. Je proto pravdépodobné,
ze velkd ¢ast nemocnych zlstava neodhalena, nebot
vyskyt Fabryho choroby u muzi s hypertrofickou kardio-
myopatii dle publikovanych praci neni zanedbatelny.
Sachdev et al [21] prokazali nizkou hladinu a-galakto-
sidazy A az u 6 % pacientl starsich 40 let s nevysvétli-
telnou hypertrofii LK. V nasi populaci Palecek et al pro-
kazali Fabryho chorobu az u 4 % muzu starsich 30 let
s nahodné zachycenou nevysvétlitelnou hypertrofii LK
= 13 mm [22]. PostiZzeni srdce se u této stfddavé cho-
roby projevuje nejcastéji symetrickou hypertrofii LK.
Také u Fabryho choroby byl popsan charakteristicky MR
obraz v pozdnich postkontrastnich skenech, a to velmi
casty nalez intramuralniho pozdniho syceni v bazélnim

Obr. 3. Postkontrastni T1 viZené obrazy (LGE)
v dlouhé ose LK. Fokalni ztlusténi bazalniho
segmentu pfedni stény LK s rozsahlym
pozdnim sycenim zplsobené sarkoidézou

Obr. 4. Postkontrastni T1 vaZené obrazy (LGE)
v dlouhé ose LK. Endomyokardialni fibréza
postihujici apikalni polovinu LK véetné trabekul
(horni sipka) s vicecetnymi tromby
(hyposignalni loZiska mezi hypersignalnimi
trabekulami - dolni ipka)
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a stfednim segmentu inferolaterdlni stény LK (obr. 2)
[23].

Prace Deva et al [24] ale prokazala, Ze i u pacient(
s Fabryho chorobou muazeme vidét rGzné morfolo-
gické typy hypertrofie (napft. apikalni formu hypertro-
fie nebo reverzni tvar septa) a také rliznou lokalizaci
pozdniho syceni. Na zakladé této studie je zfejmé, ze
nelze pomoci standardniho vysetfovaciho protokolu
zcela odlisit Fabryho chorobu od sarkomerické HCM.
Zde by do budoucna mohl pomoci standardné prova-
dény nativni T1 mapping, pfi némz maji nemocnis Fab-
ryho chorobou diky stfddani globotriaosylceramidu
v kardiomyocytech nizsi hodnotu T1 relaxa¢niho ¢asu
nez zdravi jedinci, na rozdil od jedinct s jinou etiologif
hypertrofie LK [25].

0dliseni chorob napodobujicich
hypertrofickou kardiomyopatii

Existuji onemocnéni, kterd mohou pti echokardiogra-
fickém vysetieni napodobovat HCM. Jednd se o nemoci
vedouci k fokdlnimu ztlusténi LK a o stavy imitujici api-
kalni formu HCM. Fokalni ztlusténi stény LK mUze byt
zpUsobeno sarkoiddzou (obr. 3), pfi niz v Uvodni fazi
dochazi k edému myokardu na podkladé probihajiciho
zanétu (nekazeifikujicich granulom() a tumory srdce.
Oba stavy Ize odlisit od fokalni formy HCM na zdkladé
signdlovych zmén v pred a postkontrastnich MR ob-
razech (pfitomna byva rovnéz porucha kinetiky a per-
fuze). Mezi stavy napodobuijici apikalni formu HCM se
fadi nonkompaktni kardiomyopatie s hypertrabekulari-
zaci hrotu LK a endomyokardidlni fibréza (Casto s api-
kalnim trombem - obr. 4). Diky lepSimu prostorovému
rozliSeni a pouziti kontrastni latky dokaze CMR tato
onemocnéni jednoznacné rozlisit.

Zavér

CMR nabizi fadu novych moznosti v ramci diagnos-
tiky sarkomerické HCM. Napoméaha odlisit HCM od
stavll s hypertrofii na podkladé adaptacnich mechani-
zm i sarkomerickou HCM od jejich fenokopii. S rozvo-
jem dostupnosti se CMR stava standardni soucasti al-
goritmu vysetfeni celé fady kardiomyopatii a spolu
s echokardiografii i zékladnim pilitem jejich diagnos-
tiky. Limitaci vysetieni ale nadale zlstavéa jeho vyssi
cena, a predevsim pritomnost kontraindikaci.
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