PREHLEDOVE CLANKY | 379

Nové postupy v diagnostice hypertrofické kardiomyopatie

Tab. 1. Prehled nejcastéjsich geneticky podminénych fenokopif hypertrofické kardiomyopatie v dospélém veku kromé srdecnich amyloidéz

Skupina onemocnéni

Dédi¢nost/ geneticky de-
fekt

Varovné klinické znamky
(Red Flags)

Specifické nalezy na EKG/
zobrazovacich metodach

Laboratof

Mitochondrialni

B AR nebo matrilinearni

B Mentélni retardace

B Kratky PR interval,

B | aktdtovd aciddza

B Zmnozeni tripletd GAA v
genu pro frataxin (FXN)

B Poruchy chlize
B Diabetes mellitus
B Pes cavus

inferolateralné
B Snizeny nativni T1 na CMR

MELAS syndrom B Mutace mtDNA nebo B Sensorineurdlni hluchota preexcitace B Neutropenie (Barthdv sy)
MERRF syndrom jaderné DNA B Porucha vizu (retinopatie) | B AV blok (Kearns-Sayre
Leigh syndrom B Ptdza vicek syndrom)
Barthdv syndrom B Svalova slabost M Vyvoj end-stage HCM

B Diabetes mellitus

B Hypotrofie

W Stroke-like léze na MR

mozku

Friedreichova ataxie B AR B Progresivni ataxie koncetin | B Poruchy repolarizace —

Danonova nemoc

B X-vdzana
B Mutace LAMP2

B U muzd: HCM
= Mentalni retardace
= Myopatie kosterniho
svalu
= Poruchy vizu (myopatie,
pigmentova retinopatie)
B U Zen:izolované HCM ¢i
DCM
M Pravidlem je vyvoj end-
stage HCM u muzd v 2.—
3.decéniy, uzenv 3.-5.
decéniu

B Obraz preexcitace

B Enormné vysoka voltaz
QRS v hrudnich svodech
umuzt

B U muzd: HCM s enormni
hypertrofif LKS, u zen: HCM
¢i DCM.

B U muzd pravidelné
zvydené CK, AST, ALT.

B Snizena exprese LAMP2 na
leukocytech pfi pritokové
cytometrii

PRKAG2 syndrom

® AD
B Mutace PRKAG2

B > 30% pacientl vyzaduje
PM pro avb (@ vek 37 let),
fibrilace sini v mladém
véku.

B Vyvoj pokrocilého
srdec¢niho selhdni u >20 %
jedincd, NSS azv 10 %

B Obraz preexcitace u 1/3
pacientl

W Fibrilace sinf

AV blok

B Zvyseni CK

Fabryho nemoc

W X-vdzana
B Mutace GLA

B U muzl progredujici
postiZzeni vice organ(

B Gastrointestindlni
symptomy

B Angiokeratomy

B Cornea verticillata

B Nefropatie

B Sensorineurdini hluchota

m CMP/TIA

B Neuropathicka bolest

B Kratky PR interval

B V pokrocilé fazi avb

B Pozdni sycenf
posterolaterélné pifi CMR

B Nizky nativni T1 signal i
ECV pfi CMR

B Proteinurie

B Renalnf insuficience

B U muzd: vyznamné snizenf
alfa-galaktosidéazy v
plazmé a leukocytech

B Globotriaosyl-sphingosin
(lyso-Gb3)

B U Zen: Sekvenace GLA

nénymi fenokopiemi HCM je u dospélych nejcastéjsi Fabryho nemoc.
V nasdich podminkéch ukézal systematicky screening Fabryho nemoci
mezi nemocnymi s HCM prevalenci geneticky potvrzenych pfipadd ko-
lem 1% (14). Nékteré klinické zndmky nds mohou nasmérovat k pfislusné
etiologii onemocnéni, napf. senzorineurdlni hluchota a diabetes mellitus
k mitochondridInimu onemocnénf, zvyseni transamindz, kreatinkindzy
a EKG obraz preexcitace k Danonové nemoci, pfitomnost koznich an-
giokeratom, neuropatickych projevl a nefropatie k Fabryho nemoci.
Tabulka 1 ukazuje také dalsi varovné znamky hereditarnich fenokopif
HCM v EKG, na zobrazovacich metodéch a v laboratofi.

Diagnostika srdecnich amyloiddz - nejcastéjsSich
fenokopii HCM

Nejcastéjsimi fenokopiemi HCM ve véku nad padesat let jsou srdec-
ni amyloiddzy, které vétsinou patfi mezi ziskand onemocnéni kromé
hereditarni transthyretinové amyloidézy a extrémné vzacnych non-AL
non-TTR amyloiddz. 95 % pripadd amyloiddzy srdce tvoli etiologie
transthyretinova (TTR) a produkce lehkych fetézcl imunoglobulinC
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(AL), jejichz dédi¢nost a varovné znadmky jsou uvedeny v tabulce 2.
Oba typy se manifestujf jako srdec¢ni selhdni se zachovalou ejekéni
frakci (HFPEF), dale fibrilaci sinf nebo atrioventrikuldrnimi blokddami. Pro
typ AL je typickd velmi rychla progrese srde¢niho selhani do tézkého
stupné s pravostrannym selhdnim vcetné ascitu a pleurdlnich vypotka.
U TTR amyloidu jsou pacienti dlouhou dobu kardidlné kompenzovéni
i pfi velkém rozsahu ztlusténi stén LKS. Podezieni na AL amyloiddzu
tedy vyvoldva tézky klinicky stav s méné vyraznym echokardiografic-
kym nalezem. U TTR amyloiddzy srdce je tomu naopak. Dllezitymi
varovnymi zndmkami AL amyloiddzy jsou periorbitdlni hematomy,
makroglosie a multiorgdnové postizeni s proteindrif, malnutrici, prdjmy
nebo poruchami pasaze. U wild-type TTR amyloidézy jsou ndpadnymi
extrakardidlnimi pfiznaky syndrom karpdlnich tunel0, ruptura distaini
slachy bicepsu, zndmky stendzy patefniho kandlu nejcastéji v lumbo-
sakraIni oblasti a hypakusis. Vzacna hereditarni forma TTR amyloidézy
mUze byt spojena s progredujici senzomotorickou a autonomni poly-
neuropatif, oboustrannym syndromem karpalnich tunell a poruchami
visu pfi opacitach sklivce (15, 16). Nizkd voltdz v EKG neni dostate¢né
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