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Novinky v diagnostice a lé¢bé kardiomyopatif

a hledani tzv. ,red flags”, které mohou pomoci ve spravném nasméro-
vani dalsich diagnostickych krokd.

Jak jsme jiz zminili, v rozdéleni amyloidéz hraje klicovou roli identifi-
kace prekurzorové @@myloidogenni) bilkoviny. V pfipadé AL amyloiddzy
jsou dominantnim proteinem lehké fetézce imunoglobulinli k a A produ-
kované v nadbyte¢ném mnozstvi plazmatickymi burikami s poruchou
klonality, jedna se tedy o primarné hematologické onemocnénit. JelikoZ
klonalnf lehké fetézce cirkuluji v krevnim fecisti, mohou se ukladat jako
amyloidni fibrily témér v kazdém organu, nejcastéji je ale postizeno
srdce a ledviny. Pokud se amyloidni fibrily deponuji do myokardu, jsou
depozita nejcastéji difuzné pritomna v celém myokardu, méné casto
Ize nalézt i fokalni depozita (56).

Dalsim prekurzorovym proteinem je transthyretin, protein syntetizo-
vany v jatrech pro transport thyroxinu a retinol vazajiciho proteinu, ktery
zpUsobuje dva typy amyloidézy — dédi¢nou a ziskanou. Nejc¢astéjsim
typem srdec¢ni amyloidézy vibec je ziskana nebo tzv. divoka forma
Jwild type” (WtATTR), dfive nazyvana senilni. Tento druh amyloidézy
postihuje predevsim muze starsi 60 let. Pramérny vék v dobé stanoveni
diagnozy je udavan 74 let (57). Druhym, méné ¢astym typem s ende-
mickym vyskytem je dédi¢na (hereditarni) forma (hATTR) oznacovana
také jako variantni (vVATTR), u niz Ize identifikovat fadu mutaci v genu
pro transthyretin na chromozomu 18 (58, 59). U obou forem onemoc-
nénije jeho podstatou nestabilita molekuly transthyretinu, v dtsledku
které dochazi nasledné k tvorbé amyloidnich fibril. Sekundarni (AA)
amyloiddza je vzacna a je zpUsobena depozity sérového amyloidu A,
ktery je produkovén u stavl s pfitomnosti chronického zanétu. Raritni je
izolovana sinové amyloidéza zpUsobené depozity amyloidu tvofeného
z atridlnfho natriuretického peptidu (54). Drtivou vétsinu amyloidoz ale
tvofi AL a TTR amyloiddza (Obr. 12).

Klinicky obraz

Klinickd manifestace je vzhledem k systémovému postizeni po-
meérné pestra, nékteré klinické projevy jsou spolecné pro oba typy
amyloiddz, jiné jsou pro jednotlivé typy specifické. U AL amyloiddzy
jsou nejcastéji postizenymi organy ledviny, srdce, jatra a periferni ner-
vovy systém. Zejména zpocatku jsou pfitomny nespecifické symptomy
jako Unava, slabost, hmotnostni Ubytek, dyspepsie, déle pfedevsim

proteinurie se zndmkami rendlniho selhdvani. Popisovana byva snad-
nd tvorba hematomd, periorbitdIni purpura ¢i makroglosie. Pfitomny
mohou byt jak trombotické, tak krvacivé komplikace. Kardiomyopatie
byva pfitomna az v 70 % pfipadd, izolované postizeni srdce asijen u 5 %
pripadd AL amyloiddzy.

U hereditarni formy ATTR je klinicky obraz zavisly na typu mutace.
MUZe se jednat o dominantné neurologické nebo kardidIni postizent,
nebo se jednd o postizeni smisené. Neurologické projevy maji charakter
periferni polyneuropatie, postizen byva i autonomni nervovy systém.
U ziskané ,wild type” amyloidézy je dominujici postizeni kardiaIni, pfi-
¢emz extrakardidlni projevy jsou také soucasti kliniky a ¢asto predchdazeji
projevam kardidlnim. Infiltrace amyloidem postihuje vsechny srde¢ni
struktury a klinicky se manifestuje prevazné symptomy chronického
srde¢niho selhani, arytmiemi — predevsim fibrilaci sini a prevodnimi
poruchami, kardioembolickymi pfihodami z ddvodu c¢asté intrakardialnf
trombozy. Frekventné se setkdvame s hypotenzi nebo dekapitovanou
hypertenzi. Z extrakardidlnich projevi se jedna o syndrom karpalniho
tunelu @z u 50 % nemocnych), spontanni rupturu Slachy bicepsu, stené-
zu patefniho kanalu nebo projevy periferni a autonomni neuropatie.

Diagnostika

Nékteré z uvedenych pfiznakd a nalezd jsou pro onemocnént
amyloidézou typické a predstavuji jakési varovné pfiznaky oznaco-
vané jako tzv. ,red flags’, které ndm mohou diagnostiku ponékud
usnadnit (60). Jedna se jak o vyse zminéné klinické pfiznaky (kardidlnf
a extrakardialni), hodnoty biohumorélnich plsobkd, typicky obraz
na elektrokardiogramu, echokardiografii ¢i magnetické rezonanci.
Extrakardialni red flags jsou pro AL a ATTR ¢asto odlisné. S diagndzou
ATTRwt je vysoce asociovan syndrom karpalniho tunelu, ruptura
slachy bicepsu a ,trigger finger”. U AL amyloiddzy je Casté spontanni
tvorba hematomd, ¢asto kolem ocf, tzv. ,raccoon eyes” a makroglosie.
Pro oba typy amyloiddzy je spole¢nd polyneuropatie a autonomni
dysfunkce. Vétsina kardialnich red flags je pro obé amyloiddzy spolec-
nd; z klinickych pfiznakd jsou to projevy srde¢niho selhani — dusnost,
Unavnost, periferni otoky, hepatomegalie, ascites, zvysena napln
kr¢nich Zil, hypotenze. U starsich pacientl s ATTRwt dfive lécenych
s hypertenzi mdze byt prvnim pfiznakem zdanlivé ,vyléceni vysokého

Obr. 12. Zjednodusené rozdéleni srdecnich amyloidéz. Upraveno podile (70)
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