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Nové postupy v diagnostice hypertrofické kardiomyopatie

klidova obstrukce ve LVOT (Obr. 2). U daldf tfetiny nemocnych je mozné
odhalit obstrukci LVOT Valsalvovym manévrem, zatézi nebo nitrogly-
cerinem (7). V praxi je tfeba provést minimalné provokaci Valsalvovym
manévrem. Obstrukce v LVOT je definovana jako gradient ve LVOT > 30
mm Hg, hranici pro nefarmakologickou intervenci je obvykle gradient
v LVOT = 50 mm Hg (7). Obstrukci v LVOT guidelines doporucuji hod-
notit nejenom vleze, ale i v sedé nebo ve stoje, coz byva nékdy obtizné
proveditelné (2). Pfi vySetfeni obstrukce se zaméfujeme také na detekci
dopfedného pohybu pfedniho cipu mitralni chlopné (SAM), ktery ve
vetsiné pfipadl obstrukci LVOT doprovazi. Na pfitomnost obstrukce nas
mUze upozornit, i kdyz se ndm nepodati gradient zachytit. Problémem
mUze byt kromé $patné vysetfitelnosti také sumace signélu z LVOT se
signalem mitralni regurgitace. Pro stendzu LVOT pfi HCM je v3ak typicky
asymetricky Savlovity charakter pratoku (Obr. 3). V pfipadé valvularni

aortalni stendzy nebo sumace s mitralnf regurgitacf je signal symetric-

0br. 2. Echokardiograficky obraz hypertrofické obstrukéni kardiomyopatie
se systolickou turbulenci ve vytokovém traktu levé komory srdecni (pod
aortdini chlopni) a asymetrickym jetem nevyznamné mitrdini regurgitace
podminénym systolickym dopfednym pohybem pfedniho cipu mitrdini
regurgitace. Z archivu IKEM

ky. Provedeni zatéZového testu je doporucovano u symptomatickych
pacientl s HCM a klidovym gradientem v LVOT pod 50 mm Hg (2, 7).
Pritomnost klidové obstrukce LVOT u pacientl HCM byla vyznamnym
nezavislym prediktorem progrese srde¢niho selhdnfa umrti ve vztahu
k zakladnimu onemocnéni (8). Z prognostickych dtvodl a vzhledem
k moznostem intervence obstrukce proto rozlisujeme obstrukéni a ne-
obstrukéni formu HCM. Kromé uvedenych parametr(l se zaméfuje
echokardiografické vysetfenitaké na zhodnoceni systolické a diastolické
funkce LKS, pfitomnost chlopennich vad — pfedevsim mitraini regur-
gitace a velikost levé siné. Pfinos echokardiografie a CMR pro detekci
fenokopii HCM bude diskutovana v dalsi ¢asti sdélent.

Diagnostika geneticky podminénych fenokopii
HCM na zakladé klinického obrazu

Zakladnf cestou pro diagnostiku fenokopii HCM je hledanf varov-
nych znamek (red-flags) v klinickém obrazu, v rutinnf laboratofi, na EKG
a na zobrazovacich metodach. Je tfeba hodnotit nejen kardiologickou
stranku onemocnéni, ale také extrakardidIni postizeni. Cilem tohoto
postupu je na zakladé fenotypu stanovit etiologickou diagnézu one-
mocnéni s komplexnim klinickym pohledem zaméfenym na diferen-
cidlnf diagnostiku kardiomyopatif (cardiomyopathy-oriented mindset).
U v8ech pacientd s HCM je doporuceno podrobné zhodnoceni rodinné
anamnézy ve 3-4 generacich a pfi familidrnim vyskytu vytvofeni rodo-
kmenu. Matrilinedrni typ dédi¢nosti (pfenos z zeny na Zzenu) vyvolava
podezfeni na mitochondridlnf onemocnéni. Pro X-chromozomalnf typ
dédi¢nosti je typické téz3f klinické postizeni muzd a absence Siteni
onemocnéni z otce na syna. Postizeni u Zen byva pfi X-chromozomalni
deédi¢nosti obvykle mirnéjsi a posouva se do vyssiho véku. Tabulka 1
ukazuje varovné zndmky nejcastéjsich geneticky podminénych feno-
kopii HCM s manifestaci v dospélém véku. Jsou to mitochondriaini
onemocnénf (9), Friedreichova ataxie (10), Danonova nemoc (11, 12),
PRKAG2 syndrom (13) a Fabryho nemoc (14). Mezi geneticky podmi-

Obr. 3. Kvantifikace vyznamné obstrukce ve vytokovém traktu levé komory pomoci kontinudiniho Dopplera. Na rozdil od valvuldrni aortdini stendzy
md signdl pfi subvalvuldrni obstrukci asymetricky Savlovity tvar. Z archivu IKEM

VNITRNI LEKARSTVI / Vnitf Lék. 2024;70(6):376-383 /

www.casopisvnitrnilekarstvi.cz



