Magneticka rezonance srdce (MRI) patfi mezi nejmodernéjsi zobra-
zovaci metody v kardiologii. | kdyZ je MRI zlatym standardem v méreni
objem, funkce i masy levé komory (LK), jeji nezastupitelnost je pre-
devsim v moZnostech zobrazenf strukturdlnich vlastnosti myokarduy,
predevsim detekce edému, jizvy ¢i fibrotizace pomoci techniky pozd-
niho syceni (LGE) a také akumulace rlznych substanci jako napfiklad
amyloidu, tuku nebo Zeleza (3). DlleZitou novinkou je T1 mapping
myokardu, pomoci kterého Ize vypocitat extraceluldrni volum (ECV)
myokardu popisujici mnozstvi mezibunécné hmoty a odhadnout i di-
fuznf fibrozu myokardu. Dal3i velkou vyhodou je absence ionizujiciho
zareni pfi vysetfeni. Jako vée md i MRI své nevyhody - pfedevsim cenu,
naroc¢nost, délku vysetieni a omezenou vytéznost u pacientl po im-
plantaci kardiostimulatord ¢iimplantabilnich kardioverterd-defibrildtord
(ICD). 1 pfes uvedend omezeni se jedna o nezastupitelnou metodu, jejiz
dostupnost se v poslednich letech vyznamné zvysila.

Daldf vyznamny posun se tyka genetického testovani, které hraje
v soucasné diagnostice kardiomyopatif nezastupitelnou roli. Jiz samot-
né klasifikace kardiomyopatii déli jednotlivé fenotypové podtypy na
familidrni (dédicné) a nefamilidmi (nedédicné formy) (1). Jako familiarni
(geneticky podminéné) jsou oznacovény pfipady, kdy se kardiomyopa-
tie vyskytuje u alespon dvou ¢lend rodiny, nebo je rodinnd anamnéza
pacienta s dokumentovanym pfibuznym zemfelym nahlou srdecni smrtf
(NSS) pred 35. rokem véku. Radi se sem i pacienti s de-novo zjisténymi
patogennimi variantami, nebot tyto mohou byt dale preneseny na
jejich potomky. Prevalence zachytu pficinnych patogennich variant je
u jednotlivych kardiomyopatif variabilni, u pacient’ s familidrnim vysky-
tem mUze u hypertrofické kardiomyopatie (HCM) dosahovat az 60 %,
u dilata¢ni kardiomyopatie (DCM) se pohybuje kolem 30-40 %. Odhalenf
patogenni varianty umoznuje identifikaci rizikovych jedincl jesté pred
rozvojem klinického obrazu, fidi doporucenti stran Upravy Zivotniho stylu
(napfiklad zékaz zadvodniho sportu u arytmogenni kardiomyopatie), po-
skytuje moznost preimplantacni diagnostiky, zpfesnuje predikci prognozy,
a v neposlednifadé otevird nové moznosti terapeutické — profylaktickou
implantaci ICD u pacientd s rizikem nahlé srdecni smrti a recentné také
nové terapeutické pfistupy zahrnujici malé molekuly a genovou terapii,
které maji potencial zcela transformovat klinickou péci o tyto pacienty.
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Dle doporucenych postupl ESC pro diagnostiku a lé¢bu srdec-
niho selhdnf je v diagnostice hypertrofické, dilatacni i arytmogenni
kardiomyopatie doporuceno genetické testovant, a to u vsech pacientd
s potvrzenou diagnézou a u prvostupnovych pfbuznych pacientl
s kauzalIni mutaci, nezavisle na fenotypu (4). Pokud nenfidentifikovana
patogenni mutace ¢i nenf genetické vysetfeni provedeno, méli by tito
pfibuzni opakované podstupovat opakované kardiologické vysetienf
v 2-5letych intervalech.

V soucasnosti se ke genetickému vysetfeni nejcastéji vyuzivaji
vysokokapacitni metody sekvenovani nové generace (NGS), které
umoznuji sekvenovat pfedem vybrané soubory genl (panely), cely
exom ¢i dokonce cely genom. Se zvysujici se dostupnosti genetického
testovani a poc¢tem popsanych variant se nejproblematic¢téjsim bo-
dem stava interpretace vysledkl téchto analyz. Vétsina kardiomyopatif
se totiz vyznacluje vyraznou genotypovou heterogenitou, neulpl-
nou penetranci a variabilni expresivitou. Proto je ve spravné klinické
a genetické korelaci a managementu péce zcela zésadni spoluprace
erudovaného kardiologa, klinického genetika, pacientd a jejich rodin
(5). Typické rodokmeny rodin s jednotlivymi typy dédi¢nosti ukazuje
obrazek 2.

V pfipadech, kdy provedend neinvazivni vysetieni nepfinesou
v patrani po pficiné onemocnéni ocekdvany vysledek, mize byt
indikovano provedeni endomykardiaini biopsie (EMB) (6) (Obr. 3).
Jednd se zejména o diagnostiku stfddavych a infiltrativnich one-
mocnéni, jez mohou byt fenotypové vyjadiena jako restriktivni nebo
hypertrofickd KMP. Dal3i z indikaci je recentné vznikl dilata¢ni KMP
s projevy srdecniho selhani nereagujici na terapii ¢i akutni srdec-
ni selhdni vzniklé v souvislosti s podanim chech-point inhibitor(
v ramci onkologikcé 1é¢by. Indikaci k provedeni EMB jsou déle nové
vzniklé klinicky vyznamné poruchy srde¢niho rytmu (vyznamné
bradykardie, pfevodni poruchy a komorové arytmie) neovlivnitel-
né terapif po vyloucent jiné pficiny arytmie. Méné castou indikaci
jsou autoimunitni onemocnéni (systémovy lupus erytomatodes,
revmatoidni artritida, systémova sklerdza, polymyozitida) s projevy
progredujiciho srde¢niho selhdni nebo vyznamnymi arytmiemi ne-
reagujicimi na obvyklou terapii (6, 7). ,Position statement” pracovn(

0br. 2. Typické rodokmeny rodin s riznymi druhy dédicnosti. A— autozomdlné dominantni typ dédicnosti, B — autozomdiné recesivnityp a C — X-vdzany
typ dédic¢nosti. Pacient je oznacen cerné, pfenase¢ mutace/varianty je oznacen cdste¢nym zabarvenim obrazce
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