V dvodu jsou rozebrany soucasné pohledy na definici a etiologii HCM.
V dali ¢asti je diskutovéna vlastni diagnostika onemocnéni véetné
odliseni onemocnéni napodobujicich typickou sarkomerickou HCM
(fenokopie HCM). Vysledkem by mélo byt lepsi porozuméni lé¢ebnym
moznostem u této heterogenni skupiny onemocnéni a jejich spravna
indikace. Zminime také doporucenf pro screening v rodinach u jedincd
s potencialné hereditarnimi formami HCM.

Definice a etiologie onemocnéni

Evropska klasifikace kardiomyopatii se pfi definici onemocnéni
jednoznacné opird pouze o morfologické kritéria (1). Podle doporucent
Evropské kardiologické spole¢nostiz roku 2023 (ESC) (2) je hypertroficka
kardiomyopatie (HCM) definovana u dospélych jedincl ztlusténim stény
levé komory srdec¢ni (LKS) = 15 mm v jednom nebo vice segmentech,
které nelze vysvétlit objemovym nebo tlakovym pfetizenim. Nesmf
byt tedy pfitomna téZ3i arteridIni hypertenze, aortdInf stenéza nebo
koarktace aorty, které by hypertrofii LKS objasnily. Mensi ztlusténf
stén LKS (13-14 mm) odpovida diagndze HCM v piipadé familidrniho
vyskytu onemocnéni, hlavné u genotyp pozitivnich pfibuznych. HCM
je nejcastéji zplisobena mutacemi gen kéduijicich proteiny sarkomery.
Patogenni varianty tézkého fetézce srde¢niho beta-myosinu (MYH7)
a myosin vézajiciho proteinu C3 (MYBPC3), kodujici proteiny tlustého
filamenta sarkomery, Ize detekovat az ve 45 % pfipadd HCM. Naproti
tomu geny zodpoveédné za strukturu tenkého filamenta jsou postizeny
jen v 5% pfipadd a geny kédujici Z-disk sarkomery pouze v 1 % pffpadl
(3). Histologickym koreldtem sarkomerické formy HCM je hypertrofie
kardiomyocytU s jejich nepravidelnym usporadanim (disarray) a intersti-
cialni fibréza. Jako sarkomerickd HCM se chova onemocnéni také u fady
genotyp negativnich pacientd, kdy je v popredi hyperkortraktilita LKS
se supranormalni ejekeni frakci, diastolickou dysfunkci a v nékterych
pfipadech i s obstrukcf vytokového traktu.

Pti definici HCM postavené jen na morfologii srdec¢nich oddill se
vsak pod touto diagndzou mze skryvat Siroké spektrum onemocnéni
s odlisnou histopatologif a patofyziologif, nez ma sarkomerickd forma
HCM. Ztlusténim stén LKS splriujicim kritéria HCM se mohou prezentovat

infiltrativni onemocnénf (srdecni amyloiddzy etc), stfddava onemocnéni
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(morbus Fabry, glykogendzy, Danonova nemoc, PRKAG2 asociovana
kardiomyopatie, mukopolysacharidézy etc.), vrozené vyvojové vady
pfi RASopatiich (syndrom Noonanové), mitochondridini onemocnénf
(MELAS syndrom etc.), postiZzeni pfi nervosvalovych onemocnénich
(FHL1 asociovand myopatie, Friedreichova ataxie etc.) nebo polékové
postizen{ (anabolika, hydroxychlorochin, takrolimus etc.). Vyse uvedend
onemocnéni oddéluji posledni guidelines americkych kardiologickych
spole¢nosti (AHA a ACC) od sarkomerické formy HCM (genotyp pozitivni
¢i negativni) a oznacujf je terminem fenokopie HCM (4). Dale se jim vsak
tato doporuceni. Fenokopie HCM jsou také zminény v doporucenich
ESC pro HCM z roku 2014, kterd odhaduiji jejich vyskyt mezi pacienty
s HCM na 5-10 % (5). Posledni evropské guidelines fenokopie HCM
jednoznacné nevymezujf a fadu onemocnén( chybné zafazuji mezi
formy restriktivni kardiomyopatie (2). Z praktického hlediska je tfeba
tato onemocnéni hledat také mezi pacienty s hypertrofii levé komory
srdecni (LKS). Vzhledem k odlisné etiologii, patofyziologii, prognéze
a moznostem specifické 1é¢by je tfeba fenokopie HCM odlisovat od
sarkomerické HCM.

Vyuziti zobrazovacich metod pro diagnostiku
HCM ajejich obstrukcnich forem

Zakladni metodou pro diagnostiku HCM je echokardiografie, kdy je
treba zhodnotit tloustku stén LKS ve viech dostupnych segmentech.
Optimélnije vysetreni jednotlivych segment( z kratké osy parasternalné
v bazalni ¢asti LKS, midventrikularné a apikdlné. Magnetickd rezonance
srdce (CMR) je pfinosnd pfi Spatné vysetfitelnosti na echokardiografii,
déle pro detekci hypertrofie anterolaterdlni stény a apikélnich segmentd,
apikalnich aneurysmat a anomalif papilarnich svald (2). Nejtypictéjsim
obrazem HCM je asymetrickd hypertrofie septa komor s jeho reverznim
vyklenovanim do dutiny LKS (Obr. 1), ndsledujf obraz koncentrické hy-
pertrofie LKS a apikaIni forma HCM, hypertrofie vsak m{ze postihovat
izolované jakykoliv segment LKS. V minulosti ukdzaly studie nejvétsi vy-
téznost molekuldrni genetiky praveé u prvniho uvedeného fenotypu (6).

Po vysetieni rozsahu hypertrofie LKS se zaméfujeme na identifikaci
obstrukce ve vytokovém traktu LKS (LVOT) nebo v jejich dalsich ¢astech
(midventrikuldrné ¢&iapikalné). U tfetiny nemocnych s HCM je pfitomna

Obr. 1. Nejeastejsi formy hypertrofické kardiomyopatie zachycené magnetickou rezonanci srdce. Panel A zachycuje asymetrickou septdini hypertrofii
s reverznim vyklenovdnim septa komor do dutiny levé komory. Tento obraz je typicky pro sarkomerické formy HCM. Panel B ukazuje fenotyp s apikdini
hypertrofii levé komory. Panel C potom ilustruje obraz koncentrické hypertrofie levé komory. Z archivu IKEM
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