nadmérmé proliferujicimi plazmatickymi burikami, postizené mohou
byt jakékoliv organy, nej¢astéji srdce a ledviny.

TTR amyloiddza je zpUsobena uklddanim transthyretinu, proteinu
pro transport thyroxinu a retinol vazajiciho proteinu. TTR amyloidéza
ma dvé formy — ziskanou a dédi¢nou. Nejcastéjsim typem je ziskang,
tzv. divoké forma ,wild type” (WtATTR), postihuje predevsim muze starsi
60 let. Méné Castym typem je v nasem regionu familidrni neboli vari-
antni forma (VATTR), kde je pfitomna mutace v genu pro transthyretin.
Tento podtyp je vétsinou doprovazen neurologickym postizenim, které
dokonce klinickému obrazu miZe dominovat.

Vzacnou je sekundarni (AA) amyloiddza zplsobend depozity sé-
rového amyloidu A pfi chronickych zanétlivych onemocnénich, u této
formy je myokard postizen zcela vyjimecné (9).

Diagnostika

Klinicky obraz

U HKMP se setkavame jak s pacienty zcela asymptomatickymi, tak
s pacienty, kteff vykazuji nejzédvaznéjsi projevy jako pokrocilé srdecni
selhdni, synkopa ¢i ndhla srde¢ni smrt (NSS). Podkladem synkop muze
byt obstrukce vytokového traktu levé komory nebo maligni arytmie.
Nejbéznéjsimi symptomy jsou ndmahova dusnost a nevykonnost jako
projevy diastolické dysfunkce a ¢asto i nitrokomorové obstrukce, mnohdy
jsou pfitomné namahové bolesti na hrudi vznikajici ischemif pfi mikrovas-
kuldrnim postizeni, pfipadné Utlakem koronarnich tepen hypertrofickym
myokardem. Palpitace se vyskytuiji pfi ¢asto prftomné fibrilaci sini. U ¢asti
pacientl dojde k progresi onemocnéni s poklesem ejekeni frakce levé
komory a projeviim systolického srde¢niho selhani (10).

Vzhledem k odlisné etiologii, patofyziologii, progndze a moznostem
specifické 1écby je treba od sarkomerické HKMP odlisovat jeji fenokopie.
Symptomy ¢asto vyplyvaji z multiorgdnového postizeni. Napfiklad ¢as-
nymi pfiznaky Anderson-Fabryho choroby jsou zejména neuropatické
bolesti, angiokeratomy, opacity rohovky (cornea verticillata) a travici
potize, pozdéji rendInf a srdec¢ni selhdni (11). U amyloiddz se pfiznaky
i dle typu — u AL amyloidézy dominuje kromé kardidlniho postizeni
rendIni selhdni s proteinurif, specifickym znakem byva casté tvoreni
hematom(, a to i periorbitdlné — tzv. ,racoon eyes” a makroglosie (12).
Na wtATTR je vhodné pomyslet pfi tzv. vylécené hypertenzi’, ¢asto ji
predchazi syndrom karpdlnfho tunelu, ruptura slachy bicepsu, stenéza
patefniho kanalu. Pro oba typy amyloidézy je spolecnd polyneuropatie
a autonomni dysfunkce (13). U syndromickych postizeni se setkdvame
s celou fadou neurologickych priznakd, poruch intelektu, svalovymi
potizemi, poruchami zraku a koZznimi projevy.

Diferencialni diagnostika

HKMP a jeji fenokopie je nutno odlisit od hypertenzniho postizen,
atletického srdce, od hypertrofie pfi chlopennich vadach - napriklad
u aortalni stendzy nebo hypertrofii pfi vrozenych srde¢nich vadach.

Fyzikalni vysetfeni
Typickym poslechovym nélezem u obstrukéni fromy HKMP je

,crescendo-decrescendovy” mid-systolicky Selest parasterndlné vlevo,
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ktery vznikd na podkladé turbulentniho toku v LVOT. Jeho intenzita se
zvysuje pfi snizeni preloadu (pfi Valsalvové manévru, ve stoje) a snizuje
pfi zvyseni preloadu (dfep). Nepropaguje se do karotid, coZ jej dobrfe
odliSuje od Selestu u aortdIni stendzy. MUZzeme pozorovat zvedavy Uder
hrotu, ktery je pfi hypertrofii posunuty lateraIné.

Palpacné Ize hmatat pulsus bisferiens, coz je dvouvrcholové pul-
zové vina s mid-systolickym poklesem mezi vrcholy. Casné slozka je
ddsledkem rychlého vypuzovani krve z levé komory a pozdni slozka
predstavuje zpétnou razovou vinu tepny.

V pozdéjsich fazich mize dochézet k béznym projevim srde¢niho
selhani, jako jsou periferni otoky, zvysend napln kr¢nich Zil a snizeni
kapildrni naplné.

EKG

Témér u vsech pacientl s HKMP nachézime abnormalni EKG. U sar-
komerické HKMP je na EKG typicky obraz voltdzové hypertrofie levé
komory, deviace osy doleva, vyskytuji se patologické Q kmity imitujicf
stav po infarktu myokardu a denivelace ST-T Useku — mnohdy hluboké
negativni viny T, deprese i elevace ST. Casté jsou poruchy vedenf a fib-
rilace sini. V rdmci prognostické stratifikace a managementu prevence
NSS je vhodné provadét dlouhodoby monitoring EKG k odhalenf vy-
skytu paroxysm fibrilace sinf a zejména komorovych arytmii pomoci
opakované holterovské EKG monitorace.

U fenokopif se mohou objevit dalsi typické projevy, napfiklad zkra-
ceni PQintervalu a preexcitace. U pacientli s amyloidézou je specifikem
paradoxné nizka voltdz zejména v koncetinovych svodech, kterd neko-
responduje s ndlezem hypertrofie na zobrazovacich metodach, velmi
Casto se vyskytuje fibrilace sini.

Laboratorni testy

V ur€enfzdvaznosti a prognézy HKMP ndm pomze uréeni marker(
myokardidlniho poskozeni — troponinu a kreatinkindzy, a srde¢niho
selhanf — NT-proBNP, dale vysetfujeme i stupen rendlniho a hepatélniho
poskozeni, pfipadné poskozeni kosterniho svalstva. PFi dalsim patrani po
loiddézu je nezbytné vysetfeni volnych lehkych fetézcl imunoglobulinG
kappa a lambda a imunofixace ze séra a moci k vylouceni pfitomnosti
paraproteinu. Pro amyloiddzy je patognomicka i diskrepance mezi
vyraznou elevaci natriuretickych peptidd, kdy ¢asto vysoké hodnoty
pozitivita troponind. Pro vysetieni Anderson-Fabryho choroby pouzi-
véame jednoduchou metodu suché kapky k ur¢eni aktivity specifického
enzymu alfa-galaktosidazy A, u Zen je nezbytné doplnit molekuldrné-
-genetické vysetfeni. U Pompeho nemoci stanovujeme alfa-glukosida-
zu. Nedilnou soucasti diagnostiky HKMP je genetické testovani.

Zobrazovaci metody
Echokardiografie

Pro diagnézu HKMP je zakladem echokardiografické vysettent, které
odhalf typicky fenotyp s obrazem hypertrofie stén levé komory (LK),

méné Casto i pravé komory. Hypertrofie byvé charakteristicky nejvy-
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