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Novinky v diagnostice a lé¢bé kardiomyopatif

Obr. 3. Endomyokardidini biopsie pod echokardiografickou kontrolou.
Apikdlni ctyrdutinovd projekce, bioptom sméfujici do hrotu pravé komory

skupiny pro choroby myokardu a perikardu Evropské kardiologické

spole¢nosti (ESC) pro diagnostiku a lé¢bu myokarditidy z roku 2013
doporucoval provedeni EMB vzdy pfi podezieni na zanét srde¢niho
svalu (myokarditidu), EMB tak byla povazovéna za ,zlaty standard”
v diagnostice tohoto onemocnéni (8). Aktudlni stanovisko k prova-
déni endomyokardidlnich biopsii z roku 2021 doporucuje v souc¢asné
dobé provedeni EMB v diagnostice myokarditidy u nemocnych
s akutnim az fulminantnim prdbéhem onemocnéni, s hemodyna-
mickou nestabilitou a/nebo pfitomnosti zavaznych arytmif, kde je

nutné zavedeni rychlé a ucinné terapie (6, 7).

Hypertroficka kardiomyopatie

Hypertrofickd kardiomyopatie (HCM) je charakterizovand ztlus-
ténim stén ¢i zvétsenim masy myokardu nedilatované levé komory
bez pfitomnosti vyvolavajicich hemodynamickych pficin (arteridlnf
hypertenze, chlopenni vady a dalsi) schopnych zapficinit danou miru
hypertrofie. Jedna se o jednu z nejcastéjsich kardiomyopatif vibec
s prevalenci 1:500 (0,2 %) v neselektované populaci. HCM patfi mezi
nejcastéjsi dédicna srdecni onemocnéni (az 60 % pripadl), dédi¢nost
je autozoméalné dominantni. Familidrni formy HCM zahrnuji patogennf
varianty gend kodujicich sarkomerické proteiny, nej¢astéji gen pro tézky
fetézec beta-myosinu — MYH7 (20-25 %), vazebny protein C — MYBPC3
(15-20 %), troponin T — TNNT2 (3-5 %) a troponin | = TNNI3 (1-2 %).
Déle se k familidrnim formém fadi glykogendzy (Danonova nemoc -
LAMP2, Pompeho nemoc - GAA), lysozomalni sttddavd onemocnéni
(Anderson-Fabryho nemoc — GLA), poruchy metabolismu mastnych
kyselin a syndromicka HCM (syndrom Noonanové PTPN11, Friedrichova
ataxie — FXN) (1). Vzhledem k relativné nizsi heterogenité gent a variant
ve srovnanis jinymi kardiomyopatiemi je HCM primdrnim terapeutickym
cilem jak genové terapie, tak novych malych molekul (mavacamtenu
a aficamtenu) pdsobicich jako inhibitory myosinu. Genetické diagnostika
také pomaha identifikovat tzv. ,fenokopie HCM”, u kterych mize byt vy-
uzita specificka terapie (napriklad enzymoterapie u Anderson-Fabryho
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Obr. 4. Echokardiograficky ndlez u nemocného s hypertrofickou ob-
strukeni kardiomyopatil. V apikdini ctyfdutinové projekci je patrnd vyraznd
hypertrofie mezikomorové prepdzky

choroby) nebo indikovana ¢asna srde¢nf transplantace (u Danonovy
choroby).

Morfologicky obraz HCM je charakterizovan hypertrofii stén LK,
nejcastéji mezikomorové prepazky, s tloustkou stény LK > 15 mm
(Obr. 4), popt. = 13 mm v pfitomnosti mutaci v genech typickych pro
HCM ¢i u prvostupriovych piibuznych nemocnych s HCM. Na zakladé
pfitomnosti nitrokomorové obstrukce rozliSujeme dva typy — obstrukénf
typ s gradientem ve vytokovém traktu LK (LVOTG - left ventricle outflow
tract obstruction) > 30 mm Hg (v klidu ¢i po z&tézi) a neobstrukeni
typ s LVOTG < 30 mm Hg (9). Obstrukce vznika na podkladé zuzeni
vytokového traktu levé komory pii hypertrofii bazaIni ¢asti mezikomo-
rového septa (IVS), hypertrofii papildrnich svald s jejich antero-apikalnim
posunem a pfftomnosti dopfedného pohybu pfedniho cipu mitrainf
chlopné (SAM — systolic anterior motion) (Obr. 5). Jedna se o obstrukci
dynamickou s pozdné systolickym vrcholem (Obr. 6). Pfitomnost nitro-
komorové obstrukce spolu s diastolickou dysfunkci jsou jednim z faktord
podilejicich se na symptomech pacientd, zejména dusnosti, popf. nahlé
srdecni smirti (NSS). Incidence NSS je okolo 1 % za rok a nejohrozenéjsi
skupinou pacientU jsou dospivajici a mladi dospéli, véetné sportovcd
(@Z 36 % nahlych umrti sportovct je na podkladé HCM) (10).

Diagnostika

Zakladni diagnostickou metodou je echokardiografie, ktera kromé
jiného urci velikost a rozsah hypertrofie, vyznamnost LVOTG ¢i pfitom-
nost SAM. U ¢asti pacientd mdze byt tato metoda nevytézna z dlvodu
omezené, respektive $patné vysetfitelnosti. Zde je pak stéZejni MRI, ktera
umozni tkdnovou charakteristiku myokardu, coz je dllezité v diferen-
cialni diagnostice k odlisenf ,prosté” HCM od jejich fenokopii (stfadava
¢i infiltrativni onemocnéni, metabolickd onemocnéni a dalsi). Pomoci
MRl mUzeme také presnégji urcit fenotypy HCM (apikdlni, reverzni,
sigmoideéini), detailng&ji zhodnotit hypertrofii, vypocitat masu myokardu
LK, zobrazit SAM ¢i turbulentn{ tok v LVOT jako zndmky obstrukce (11).
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