k potlaceni patologického sklddani nativniho enzymu. Dale je k dispozici
lé¢ba Pompeho nemoci (substituce alfa-glukosidazy), AL amyloidézy
(chemoterapie a biologickd lécba — inhibice proteazomu, napt. bor-
tezomib a/nebo anti CD38 protildtky, napf. daratumumab etc.) a tran-
sthyretinové amyloiddzy srdce (stabilizator transthyretinu-tafamidis).
U hereditarni formy transthyretinové amyloiddzy roste evidence také
pro inhibici syntézy transthyretinu cestou malych interferujicich RNA
(patisiran, vutrisiran), nebo antisense oligonukleotidl (inotersen), tyto
léky viak zatim nebyly v Ceské republice registrovany.

Doporuceni pro screening v rodinach

Spravné identifikace diagnézy HCM a jeji etiologie je dllezité nejen
pro management daného pacienta, ale také pro dalsi rodinné pfislusniky.
Nesmime zapominat na klinicky screening pomoci EKG a echokardiogra-
fie u pokrevnich pribuznych nasich pacientt s HCM, pokud nemaji jedno-
znacné ziskanou fenokopii HCM, jako je napt. AL nebo transthyretinova
amyloiddza srdce typu wild-type. Kdyz se podaii v rodiné identifikovat
patogenni nebo pravdépodobné patogenni varianta genu asociovaného
s HCM, mizeme identifikovat rizikové ¢leny rodiny geneticky a kardiolo-
gicky je déle sledovat. Pokud se molekularni pficinu onemocnéni neza-
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chytime, je tfeba kardiologické vysetfeni u viech rodinnych pfislusnikd
pravidelné opakovat. Doporucené intervaly jsou 1-3 roky ve véku do
60 let a 3-5 let v nasledujicim obdobi. Zacatek screeningu u déti zavisf
na véku manifestace a zdvaznosti prabéhu onemocnéniv rodiné. U HCM
s ¢asnou a zadvaznou manifestaci mdZe byt geneticky a/nebo klinicky
screening doporucen jiz pfed desatym rokem véku.

Zaver

Cilem diagnostického postupu u pacientd s HCM je potvrzeni
diagndzy onemocnéni, identifikace etiologie a pfitomnosti ¢i absence
obstrukéni patofyziologie daného pripadu HCM. Tato zjisténi umozni
individualizovanou lé¢bu onemocnéni. V piipadé sarkomerickych forem
obstrukéni HCM pfipadd u symptomatickych nemocnych s vyznamnou
obstrukci ve vytokovém traktu levé komory terapie mavakamtenem.
U nékterych fenokopii HCM je k dispozici specificka lé¢ba zakladniho
onemocnéni. Ceska kardiologicka spolecnost planuje vytvoreni sité spe-
cializovanych center na problematiku HCM v Ceské republice. Jednim
z téchto center bude Klinika kardiologie IKEM. Je sou¢asti komplexniho
kardiocentra a mdme proto vetsinu diagnostickych a lé¢ebnych modalit
pro pacienty s HCM k dispozici.

Registrace v databazich: N/A. Projednani etickou komisi: N/A.
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