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Pod fenotypem hypertrofické kardiomyopatie (HCM) se skryva skupina onemocnéni riizné etiologie. Nejcastéji ma HCM
obraz typické sarkomerické formy s hyperkontraktilitou hypertrofické levé komory, poruchou diastolické funkce a variabil-
nim vyskytem obstrukce vytokového traktu levé komory. Méné casto se jedna o fenokopie HCM podminéné infiltrativnimi
nebo stfddavymi onemocnénimi myokardu, jako jsou srde¢ni amyloidézy nebo nékteré vrozené metabolické poruchy
(Fabryho nemoc, glykogendzy atd.). Cilem prace je popis diagnostickych kritérii HCM a doporucenych postupt pro de-
tekci obstrukce v dutiné levé komory. Rozebirdme diagnostiku fenokopii HCM onemocnéni, ke které pfispiva identifikace
varovnych klinickych zndmek (tzv. red-flags). Dalsimi metodami pro identifikaci fenokopii HCM je provedeni standardi-
zovaného laboratorniho screeningu, komplexni magnetické rezonance srdce a molekuldrné-genetického vysetieni pfi
zachytu onemocnéni. Cilem diagnostického postupu je tedy potvrzeni diagnézy HCM, identifikace etiologie a pfitomnosti
¢i absence obstrukéni patofyziologie daného pfipadu HCM, jejichz znalost umozni individualizovanou Ié¢bu onemocnéni.
Diskutovdana jsou také doporuceni pro screening HCM v rodinach.
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New approaches in the diagnosis of hypertrophic cardiomyopathy

Hypertrophic cardiomyopathy (HCM) represents a heterogeneous group of diseases. The most common form of HCM is the
phenotype of typical sarcomeric form with a hypercontractile left ventricle, impaired diastolic function and variable occur-
rence of obstruction in the left ventricle. Less frequently is this morphology related to infiltrative or storage diseases of myo-
cardium like cardiac amyloidosis or inborn metabolic diseases (Anderson-Fabry’s disease, glycogenoses, etc). They represent
phenocopies of HCM. We aim to describe the diagnostic criteria of HCM and guidelines for detection of obstruction in the left
ventricle. In addition, we describe the differential diagnosis of HCM phenocopies, which can be facilitated by identification
of clinical warning signs (red-flags). Additional methods for detection of HCM phenocopies represent standardized labora-
tory screening, complex cardiac magnetic resonance imaging and molecular-genetic genetic testing performed at baseline
assessment. The aim of the diagnostic process is thus confirmation of the diagnosis of HCM, elucidation of HCM aetiology
and identification of the presence or absence of obstructive pathophysiology in individual HCM cases. This should enable
an individualized management of the disease. Finally, familial screening of HCM is discussed.
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I'Jvod vyznamnym objevim ve farmakoterapii dokdzeme nékteré formy

Pokrok molekularni biologie, histopatologie a zobrazovacich metod ~ HCM kauzalné |é¢it. V dalsich pfipadech alespori zvlddneme korigovat
v poslednich dek&dach znac¢né zdokonalil nase znalosti o pficindch ~ nebo predchazet komplikace onemocnéni, jako jsou obstrukce vyto-
a patofyziologii hypertrofické kardiomyopatie (HCM). Vime, Ze pod  kového traktu, srdecni selhani, fibrilace sini a nahla srde¢ni smrt. Cilem
obrazem HCM se skryva skupina onemocnéni rizné etiologie. Diky ~ tohoto sdéleni je poskytnout modern{ pohled na diagnostiku HCM.
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