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Pojem amyloid6za zahrnuje skupinu poruch, pfi kterych dochazi k ukladani protein(, pfirozenych i mutovanych, do tkani.
Z téchto proteinl vznikd uspofadana vlaknitd, Spatné rozpustna matrix zvana amyloid. Jeji ukladani poskozuje funkci po-
stizenych organ (1, 2). Diagnostika je obtizna a ¢asto pozdni (3). Postizeni srdce je velmi casté a nejvice limituje prognézu
nemocného (4). Popisujeme pfipad pacientky, u které ani relativné ¢asna diagnéza srde¢ni amyloidézy nezabranila jejimu
nahlému umrti.
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Heart failure as the first clinical symptom of amyloidosis

The term amyloidosis includes a group of disorders in which proteins, both native and mutated, are deposited in the tissues.
These proteins form an ordered fibrous, poorly soluble matrix called amyloid. Its deposition impairs the function of the af-
fected organs (1, 2). Diagnosis is difficult and often late (3). Heart involvement is very common and limits the prognosis of the
patient (4). We describe the case of a patient in which even the relatively early diagnosis did not prevent her sudden death.
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Uvod

Amyloiddza je postizeni, pfi kterém dochdzf k ukladani bilkovin
rdzného plvodu (@myloidu) do tkani. Amyloid Ize charakterizovat jako
vldknitou, Spatné rozpustnou matrix, odolnou vici proteolyze (1, 2).
V soucasnosti je znamo vice nez 30 bilkovin, které mohou byt pfi¢inou
amyloiddzy. Jednd se o velmi vzacné onemocnéni s vyskytem 5-12
pfipadd/1 milon obyvatel/rok. V¢asna diagnostika a lé¢ba je pro dalsi
progndzu pacienta zasadni (3).

MUze byt jak lokalizovand na jeden orgdn, tak systémova s posti-
Zenim vice organovych systémda. Systémové amyloidézy mohou byt
hereditarni, ale nejcastéji se vyskytuji formy ziskané, z nichz 70 % tvof{
AL amyloidéza (3).

AL amyloiddza je zplsobena uklddanim volnych lehkych fetézct
imunoglobulind (free light chains; FLC), které jsou produkovany klonalnimi
plazmatickymi burkami.V 10-20 % pfipadl je AL amyloiddza asociovéna
s hematologickymi nadorovymi onemocnénimi, zpravidla mnohocetnym

myelomem nebo Waldenstrémovou makroglobulinemif (2).

Dalsf relativné casny typ ziskané amyloidézy je AA amyloiddza
(cca 6 %) provazejici chronickd zanétliva, zejména revmatickd, one-
mocnéni, ale také nespecifické stievni zénéty, chronické osteomyeliti-
dy apod. Pfi téchto onemocnénich se tvofi sérovy amyloid A (5).

Dalsim typem je tzv. senilni amyloidéza (cca 6 %), kterd vznika
ukladanim nativniho nemutovaného transtyretinu ¢ili wild-type transty-
retinu (6).

Hereditarni amyloiddzy vznikaji mutaci genu pro viastnf amyloidovy
prekurzor a patologicky pozménénd bilkovina, obtiznéji podléhajici
proteolyze, tvoli depozita amyloidu. Tento typ bilkovin mdzeme mi-
mo jiné prokéazat genetickym vysetfenim periferni krve. Postizenf je
fada, nejc¢astnéji vznikd uklddanim mutovaného transtyretinu (ATTR
amyloiddza, cca 7 %) (7).

Nejcastéji postizenymi organy jsou srdce, ledviny, nervovy sys-
tém, jatra, ale postizeny byvaji i mékké tkané, GIT ¢i plice. Postizenf
srdce ve formé koncentrické hypertrofie nejvice ovliviiuje progndzu
nemocnych (3, 4).
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