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Uvod:

Hypertrofickd kardiomyopatie (ddle jen HKMP) je pomérné castym geneticky podminénym
onemocnénim primarné postihujicim srdce. Na zakladé vysledkl studii se odhaduje ¢etnost vyskytu
onemocnéni na 1:500. Pro HMKP je typickd neulplnd penetrance, projevy vazané na vék a
predpokladany vliv fady faktor( zevniho prosttedi i vlastni genetické vybavy jedince. Prvni zminky o
nalezech izolované hypertrofie levé komory (dale jen LK) srdecni se datuji na konec 19. stoleti. Jako

samostatna diagnosticka jednotka je uvadéna od 50. let 20. stoleti.

Etiologie:

Podkladem HKMP jsou mutace gent, neboli zmény genetické informace. Obvykle se setkavame
s familidrnim vyskytem HKMP. PostiZzené geny urcuji hlavné stavbu sarkomerickych bilkovin, které tvofi
zadkladni stavebni kameny bunék srdecni svaloviny. Vada v jejich struktufe zpUsobuje jistou
neusporadanost ve stavbé srdecni svaloviny, kterd ma vliv na jeji snizenou vykonnost. Aby byl
zachovan dostatecny pratok krve lidskym télem, postupné dochazi ke kompenzaénimu zesileni stén

tvorenych srdecni svalovinou, tedy hypertrofii myokardu.

Obr.1: Normalni srdce Hypertrofované s.




Stupen zesileni srdec¢ni svaloviny urcuje nejen samotny geneticky defekt, ale i celd fada jinych faktord,
napf. jiné onemocnéni modifikujici geny nebo vlivy zevniho prostredi. U zavaznéjsich forem

nachdzime vyrazné zesileni stén LK jiZz v obdobi dospivani.

Obr.2 Schéma sarkomerickych protein( : www.nature.com, stazeno dne 13.4.2014
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Hlavni pfiznaky:
v’ Dusnost - vazana na fyzickou namahu. Je pfitomna az u 90% nemocnych.

Obr.3: Schéma mozné distribuce bolesti na hrudi

v’ Bolest na hrudi - pfi fyzické zatézi. MZe se projevovat bolesti rizné kvality lokalizované pfiblizné
do oblasti levého a stfedniho hrudniku, ale tfeba i levé paZe a zad. Tento pfiznak popisuje asi 75%

nemocnych.
v’ Synkopa - krdtkodobd ztrdta védomi. Vyskytuje se u 15-30% nemocnych.

v’ Palpitace - nepfijemny pocit nepravidelného &i zrychleného srdeéniho rytmu. Vznikd v disledku
arytmir.
Ptiznaky mohou vyrazné omezovat pacienta v kazdodennim Zivoté. Je dlleZité zdlraznit, Ze tyto
pfiznaky se nevyskytuji pouze u HKMP. Naopak je mozné se s nimi setkat u mnoha onemocnéni

postihujicich srdce, ale i jiné organy.



At uzZ je pricina jakdkoliv je nezbytné o pocitovanych obtizich informovat svého praktického |ékare.
Obvykle nasleduje fada vySetfeni na odbornych pracovistich, které pfispivaji ke spravné diagnéze.

Pacienti s témito obtiZzemi jsou dlouhodobé sledovani.

v’ NGhldg srdeéni smrt — mZe byt i prvnim projevem této nemoci.
Vyvoj onemocnéni v mladém véku je spojen svyssim rizikem nahlé smrti. Obzvlast nutné je
aktivné patrat po projevech HKMP u dospivajicich s pozitivni rodinnou anamnézou, ktefi se vénu;ji

sportu na vrcholové Urovni.

Obr.4: Jeden z medializovanych pfipad( kolapsu sportovce s HKMP

Vysetieni:
U HKMP bez obstrukce je fyzikdIni nalez ¢ast velmi chudy i normalni. Pro HKMP s obstrukci je
charakteristicky hluény systolicky Selest pfi levém okraji sterna, ktery se Sifi na bazi srde¢ni nebo

k hrotu. Intenzita Selestu se zvySuje pfi Valsalvové manévru, snizZuje pfi podiepu.

Diagnostika HKMP se opira o fadu vysetfovacich metod:
o FElektrokardiografie (EKG) — nejcCastéji provadéné vysetfeni u pacientd s HKMP. Na EKG kfivce
nalézdme obraz hypertrofie svaloviny. Holterovské 24-hodinové snimani EKG, muiZe zachytit

epizody srdecni arytmie.

e Fchokardiografie — ma zasadni postaveni v diagnostice. Zmérime rozméry srdecnich dutin, tloustku
srdecnich stén, zdvaZnost obstrukce. Hypertrofie srde¢nich stén, kterd typicky dosahuje 15mm a
vice, je nejCastéji v oblasti mezikomorového septa a predni stény levé komory. Levda komora ma

mensi objem a vyssi stazlivost a poruchu diastolické funkce.



Obr.5: Ctyfdutinovy obraz srdce s HKMP Obr.6: Obraz HKMP s obstrukci ziskdn metodou
dopplerovské echokardiografie

~

\\ . ".

VST
=

LVOT flow —

. . 2
Hypertrophic¢ €ardiomyopathy

e Magnetickd rezonance — poskytuje presné informace o morfologii a funkci srdecnich dutin.

Neocenitelna je u pacientl s horsi vysetfitelnosti pfi echokardiografickém vysetreni.

e Katetrizacni vysetreni — predevSim u nemocnych, u nichzZ je podezieni na aterosklerotické postizeni

korondrnich tepen nebo u nemocnych se zavainymi symptomy onemocnéni

e Genetickd vysetfeni — rutinni geneticky skrining zatim nemame k dispozici. Geneticky skrining je
mozny napf. v rodinach se zndmou genetickou odchylkou. Geneticky zaklad onemocnéni je znacné

variabilni. Popisuje se vice neZ 400 rozdilnych mutaci. Pouze asi u poloviny pacient( se dafi zjistit

pri¢innou mutaci..

Komplikace:

Dopredné vyklenovani predniho cipu mitralni chlopné mize pusobit nitrokomorovou obstrukci, tedy
mechanickou prekdzku vypuzovani krve. Pacienti s HKMP jsou predisponovani ke vzniku mitrdini
regurgitace (nedomykavosti srdecni chlopné).Mezi komplikace HKMP patfi srdecni arytmie. Casté jsou

supraventrikuldrni arytmie, nejcastéji fibrilace sini. MUZeme se setkat také se zavaznymi komorovymi

arytmiemi, které mohou vést az k ndhlé smrti.

Obr.7: EKG zdznam komorové tachykardie
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Lécba:
HMKP je klinicky zna¢né heterogennim onemocnénim od benigniho priibéhu az po velmi zdvainé

onemocnéni. Lécba zavisi od zdvaznosti projeva.

Farmakologicka lécba se opird o podavani B-blokatort, blokator(l kalciovych kanall (verapamil a
diltiazem) a antiarytmik (amiodaron ¢i disopyramid). Cilem je potlacit pro pacienta obtézZujici dusnost

a bolest na hrudi. Antiarytmika poddvame k potlaéeni vyskytu arytmii.

Nefarmakologicka lécba prichazi v Uvahu u pacientl s vyraznymi symptomy s farmakologicky

neovlivnitelnymi projevy.

e Perkutdnni alkoholovd septdini ablace — aplikace alkoholu do septdlni vétve korondrni tepny
(zdsobuje krvi ztlustélé mezikomorové septum). Vykon je moziny pouze u pacientl s vhodnou

anatomii koronarniho fecisté na specializovanych pracovistich.

e SeptdIni myektomie — chirurgicky zdkrok, pfi ném se ze septa vytind blocek svaloviny. Vykon je

mozny ve specializovanych centrech.

Obr.8: Schéma septalni myektomie 0br.9: Schématicky obraz kardiostimulace
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Kardiostimulace - tzv. sekvencni kardiostimulace mUize pfi optimalnim nastaveni AV intervalu pfiznivé

ovlivnit priznaky obstrukce.

Kardioverter-defibrilator (ICD) - u nemocnych s vysokym rizikem nahlé smrti nebo u pacientl s

anamnézou obéhové zastavy.

Doporuceni pro pacienty:

Mnozi nositelé mutaci pro HKMP jsou zcela bezptiznakovi. Jini zase pozoruji prvni projevy nemoci aZ
v pokrocilém véku. Mensi ¢ast pacientl je vysoce symptomaticka s velmi zavaznym pribéhem. U
osob s potvrzenou diagnézou HKMP je vidy vhodné doplnit vysSetfeni nejblizSich rodinnych
prislusnikl. MlzZeme tak zachytit rizikové, dosud asymptomatické osoby predevsim v rodinach

s asnou manifestaci HKMP v mladém véku. Na misté je potom kompletni vySetfeni, pravidelné



sledovani a dle klinickych nalez(i zavedeni IéCebnych opatreni. U nejrizikovéjsich pacientl s vysokym
rizikem nahlé smrti a po obéhové zastavé je vidy pacient zajistén kardioverterem- defibrilatorem.
Vrodinach se znamou genetickou odchylkou mame kdispozici geneticky skrining. Pacienti

s diagndzou HKMP by méli zanechat zavodniho sportovani. Vhodné jsou rekreacni sporty.
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