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Nové trendy v diagnostice a 1é¢bé hypertrofické kardiomyopatie

Obr. 3. Typicky obraz kardidini amyloidézy. Hypertrofie obou komor a intraatridiniho septa, dilatace sini. Pri vysetfeni globdlniho longitudindlniho strainu

obraz tzv. apical sparing

Endomyokardialni biopsie

U HKMP neni v souc¢asné dobé endomyokardialni biopsie diky
pokroku v neinvazivn{ diagnostice bézné indikovana. Pfesto ma své
misto v nejasnych pifpadech pi diferencidlni diagnostice fenokopif -
pro prakaz a typizaci amyloidu, diagnostiku stfddavych a zanétlivych
onemocnéni a v jinych specifickych situacich.

Genetické testovani

Genetické testovan( je nedilnou soucasti diagnostiky HKMP, protoze
znacna ¢ast tohoto onemocnéni je dédi¢né podminéna. Doporucuje
se u vsech pacientl s potvrzenou diagnézou a jejich prvostupriovych
piibuznych. M vyznam zejména pro pldnovani péce o rodinné prislus-
niky nemocného, ale pomaha i v diferencidlni diagnostice a prispiva
ke sprdvnému zacilenf terapie.

HKMP je typicky autozomalné dominantni onemocnénti, tj. s 50%
rizikem pfenosu na potomky. Pfenos onemocnénf je vsak ovlivnén
variabilnf expresivitou a neuplnou, ¢asto vékové vazanou, penetranci.
Zachyt pficinné mutace se pohybuje kolem 30-40 % pacientd, u fa-
milidrnich forem az 60 %.

Pricinné mutace se vyskytuji v genech pro sarkomerické proteiny,
nejcastéji v genech pro myosin (MYBPC3, MYH7), méné Casto pro aktin
(TNNT2, ACTC1) a dalsi. Dosud bylo u HKMP identifikovano pres 1500
rdznych mutaci na vice nez tficeti genech (16, 17).

Genetické testovani pomaha odlisit HKMP od jejich fenokopii,
mezi néz patii napfiklad vyse uvedené familiarni fenokopie HKMP,
metabolickd onemocnéni, malformacni syndromy ¢i neuromuskuldrni
onemocnént.

|'v pfipadé, Ze neni u pacienta nalezena dosud zndma mutace, je
vzhledem k dédi¢nému charakteru onemocnéni doporucen klinicky
screening prvostupnovych rodinnych pfislusnik( pacienta (predevsim
EKG a echokardiografie) ve dvou az pétiletych intervalech.
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Terapie

V poslednich letech se objevuji nové moznosti cilené terapie pro
nékteré specifické etiologické priciny HKMP, coz klade ddraz na pecli-
vou diferencidlni diagnostiku. V indikaci a volbé terapie zohlednujeme
pritomnost obstrukce v LYOT, symptomy srdec¢niho selhani nebo pfi-
tomnost arytmii. Velmi dllezitd je rizikova stratifikace a prevence NSS,
kterd je zaloZena na implantaci ICD.

Obstrukce v LVOT

K terapii symptomU u pacientl s obstrukci v LVOT v prvnim kroku
nasazujeme léky s negativnim inotropnim ucinkem, nej¢astéji beta-
-blokator, pfipadné verapamil nebo diltiazem, v zahranici je dostupny
disopyramid. Pokud nedojde k dostate¢nému efektu terapie, pfipadné
nemoznosti uptitrace pro Spatnou toleranci (bradykardie u beta-blo-
kdtoru, méstnani u verapamilu), je nové indikovana cilena specificka
terapie, kterou jsou inhibitory srde¢nfi myozinové ATPazy (mavakamten),
ktery je relativné noveé v CR registrovan. Tyto |éky snizuji tvorbu vazeb
mezi aktinem a myozinem, a tim snizuji hyperkontraktilitu, zlep3ujf
relaxaci myokardu a snizuji energetické naroky myokardu. Pfidanim
mavakamtenu ke stavajici terapii obstrukeni formy HKMP u pacientd
ve tifdé NYHA Il az Il s ejekeni frakcel LK > 55 % dochdzi k vyznamnému
poklesu gradientu v LVOT, zlepseni ve funkéni tfidé NYHA, poklesu
kardiomarker( a méné casto pacient dospéje k indikaci invazivniho
vykonu. Pfed zahajenim terapie se vysetfuje genotyp CYP2C19 a u po-
malych metabolizér( se zacind s nizsf davkou (a i maximalnf davka
je nizsi — 5mg). Lécba se titruje za echokardiografickych kontrol dle
obstrukéniho gradientu a EF LK, pfi jejim poklesu < 50 % ¢i poklesu
gradientu v LVOT < 20 mm Hg je nutno lé¢bu prerusit ¢i snizit davku,
po opétovném narlstu Ize znovu zahdjit. Je potfeba mit na zfeteli
|ékové interakce s induktory nebo inhibitory CYP2C19 a CYP 3A4. Dal3f
podobnou molekulou ve tfidé inhibitorl myozinové ATPazy je aficam-
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