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k potlačení patologického skládání nativního enzymu. Dále je k dispozici 

léčba Pompeho nemoci (substituce alfa-glukosidázy), AL amyloidózy 

(chemoterapie a biologická léčba – inhibice proteazomu, např. bor-

tezomib a/nebo anti CD38 protilátky, např. daratumumab etc.) a tran-

sthyretinové amyloidózy srdce (stabilizátor transthyretinu–tafamidis). 

U hereditární formy transthyretinové amyloidózy roste evidence také 

pro inhibici syntézy transthyretinu cestou malých interferujících RNA 

(patisiran, vutrisiran), nebo antisense oligonukleotidů (inotersen), tyto 

léky však zatím nebyly v České republice registrovány.

Doporučení pro screening v rodinách
Správná identifikace diagnózy HCM a její etiologie je důležitá nejen 

pro management daného pacienta, ale také pro další rodinné příslušníky. 

Nesmíme zapomínat na klinický screening pomocí EKG a echokardiogra-

fie u pokrevních příbuzných našich pacientů s HCM, pokud nemají jedno-

značně získanou fenokopii HCM, jako je např. AL nebo transthyretinová 

amyloidóza srdce typu wild-type. Když se podaří v rodině identifikovat 

patogenní nebo pravděpodobně patogenní varianta genu asociovaného 

s HCM, můžeme identifikovat rizikové členy rodiny geneticky a kardiolo-

gicky je dále sledovat. Pokud se molekulární příčinu onemocnění neza-

chytíme, je třeba kardiologické vyšetření u všech rodinných příslušníků 

pravidelně opakovat. Doporučené intervaly jsou 1–3 roky ve věku do 

60 let a 3–5 let v následujícím období. Začátek screeningu u dětí závisí 

na věku manifestace a závažnosti průběhu onemocnění v rodině. U HCM 

s časnou a závažnou manifestací může být genetický a/nebo klinický 

screening doporučen již před desátým rokem věku.

Závěr
Cílem diagnostického postupu u pacientů s HCM je potvrzení 

diagnózy onemocnění, identifikace etiologie a přítomnosti či absence 

obstrukční patofyziologie daného případu HCM. Tato zjištění umožní 

individualizovanou léčbu onemocnění. V případě sarkomerických forem 

obstrukční HCM připadá u symptomatických nemocných s významnou 

obstrukcí ve výtokovém traktu levé komory terapie mavakamtenem. 

U některých fenokopií HCM je k dispozici specifická léčba základního 

onemocnění. Česká kardiologická společnost plánuje vytvoření sítě spe-

cializovaných center na problematiku HCM v České republice. Jedním 

z těchto center bude Klinika kardiologie IKEM. Je součástí komplexního 

kardiocentra a máme proto většinu diagnostických a léčebných modalit 

pro pacienty s HCM k dispozici.
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