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Nové postupy v diagnostice hypertrofické kardiomyopatie

0br. 6. Pozitivnivysledek DPD scintigrafie. V tomto pfipadsé je akumulace
izotopu v srdci vys3si neZ v okolnim skeletu, coZ znamend dosaZenf stupné
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podstupujicich TAVI. Pfi retrospektivnim zhodnocenf kostnich scintig-
ramU u pacientl ve véku > 75 let bez pfedchoziho podezienina TTR
amyloiddzu byla zjisténa prevalence myokardiadlniho vychytavéni DPD
u399% muzt a 0,8 % zen. Prevalence rostla s vékem, dosahovala 13,9 %
u muzl starsich 85 let (2,7% u Zen) (16, 18). Pozitivita DPD scintigrafie
nenf ekvivalentem amyloidnf kardiomyopatie, onemocnéni mdze fadu
let pfedchazet. Nicméné vysledky téchto studif ukazujf na rizikové
skupiny, kde je tfeba TTR amyloidézu srdce hledat.

Diagnostika fenokopii HCM zaloZena
na rutinnim laboratornim screeningu,
pouziti magnetické rezonance srdce
amolekularné-genetického vysetieni

Pro identifikaci fenokopii HCM poméha také rutinni laboratorni
vysetfeni zamérené na identifikaci etiologie onemocnéni (Tab. 3). Je
tfeba jej provést pfi prvnim kontaktu s pacientem. K lepSimu zachytu
fenokopif HCM nepochybné prispiva rutinni provedeni CMR u kazdého
pacienta s nové diagnostikovanou HCM. Difuzni pozdni syceni myo-
kardu LKS gadoliniem a vyrazné difizné zvyseny extracelularni objem
(ECV) >40 % pfi post-kontrastnim T1 mapovani svéd¢i pro infiltrativni
onemocnéni srdce- nej¢asnéji amyloiddzy (2, 16). Na druhou stranu
nizky T1 signal a snizeny ECV svéd¢i pro intraceluldrni stfadani, nejcastéji
Fabryho nemoc, kde je typické také pozdni sycenf posterolaterdini stény
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Tab. 3. Prehled doporucenych laboratornich vysetfeni u pacientd s hyper-
trofickou kardiomyopatif

Prvni linie Druha linie - dle klinické suspekce

Kreatinkinaza, jaterni testy, renalni
funkce, proteindrie, NT-proBNP,
troponin

A) Srde¢ni amyloiddza:
= Imunofixace séra a modi + volné
fetézce kappa/lambda (FLC)
B) Mitochondridlni a metabolicka
onemocneéni:
= Pomér laktdtu a pyruvatu v krvi
= Profil karnitinu
= Volné mastné kyseliny
= Organické kyseliny v moci
a aminokyseliny v plazmé
C) Fabryho nemoc:
= Alfa-galaktosidaza (u muzd) a lyso-
Gb3
D) Myopatie kosterniho svalu
= Myoglobinurie

LKS (2, 16). Identifikaci geneticky podminénych fenokopii HCM usnadnf
u familidrnich vyskytd onemocnéni. Viysetieni metodami sekvenace
nové generace (panely kardiomyopatickych gend, exomova sekvenace)
zlepsuje zachyt fady geneticky podminénych fenokopii HCM. Rutinnf
laboratornf screening, provadéni CMR pfi diagnéze onemocnéni a Siroka
aplikace molekularné-genetického vysetfovani jsou doporucovany
v poslednich guidelines ESC pro management kardiomyopatif (2, 19).

Prognostické a terapeutické konsekvence

Identifikace sarkomerické formy HCM a odliseni fenokopii HCM
jsou dulezité pro spravny odhad progndzy onemocnénia v nékterych
pfipadech je moznd lé¢ba specificky zasahujici do patofyziologie
onemocnéni nebo dokonce terapie kauzalni. Problematika novinek
v patofyziologii HCM a jeji 1é¢by byla diskutovana v nasi predchozi
praci (20). Vénovali jsme se terapeutickym mozZnostem u obstrukenf
formy sarkomerické HCM veetné specifické lé¢by mavakamtenem (20).
| kdyZ mavakamten nepfedstavuje Ié¢bu kauzalni, koriguje specificky
hyperkontraktilitu sarkomery a poruchu jeji relaxace, coz jsou klicové
aspekty patofyziologie sarkomerickych forem HCM. V soucasnosti do-
konce probihajf studie s inhibitory srde¢niho myosinu i u neobstrukénf
formy tohoto onemocnént.

Vétsina fenokopif HCM mé v dospélém veku tézsi kardidlni projevy,
Casto i rozsahlejsi extrakardidlnf postizeni a horsi progndzu nez typicka
sarkomerickd HCM. Velmi Spatnou prognézu ma napiiklad gonozomal-
né vazana Danonova nemoc, kterd vede k terminalnimu srde¢nimu
selhani u muzd béhem 2.-3. decenia, u zen béhem 3.-4. decenia (11, 12).
Také u PRKAG2 syndromu byl popsdn pomérné casty vyvoj systolické
dysfunkce LKS (u cca 20 %) a nahlé srdecni smrti (cca 10 %) (13). Spatnou
prognozu onemocnéni a nedostupnost kauzalni1écby je tfeba zohled-
nit v managementu téchto pacientl, napfiklad u Danonovy nemocije
doporuceno ¢asné referovani do transplanta¢niho programu (12). Také
u mitochondridlnich onemocnéni neexistuje kauzalnf 1é¢ba, byla vsak
vypracovana rezimova a dietnf opatfen k prevenci metabolickych krizf
spojenych se zhorsenim laktatové acidozy (9). Kauzalnilécba je naopak
dostupna u Fabryho nemocdi, jednd se o substituci alfa-galaktosidazy
a u vybranych mutaci podavéani chaperonové terapie — migalastatu
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