Hypertroficka kardiomyopatie

Hypertroficka kardiomyopatie je jednim z nej¢astéjsich druhd kardiomyopatii s ¢etnosti 1:500 112! 3 také
jednou z nejfrekventovanéjsich pri¢in nahlého umrti mladych jedinct a sportovcu. Je charakterizovédna
ztlusténim (hypertrofii) myokardu bez pritomnosti dilatace levé komory, pricemz jsou vylouceny jiné patologie,
které by mohly hypertrofii myokardu vysvétlit (napr. arteridlni hypertenze, stendza aortalni chlopné, ischemickd
choroba srde¢ni atd.).[!)

vivs vsv:

Nejc¢astéjsi pficinou hypertrofické kardiomyopatie je mutace genu kédujicich sarkomerické slozky
kardiomyocytd.!!! Situace je oviem komplikovéana faktem, Ze specifickda mutace je identifikovdna pouze u
zhruba 50 % pacientd a déle také vyskytem mutaci/variaci nejasného vyznamu.!*l. Hypertroficka kardiomyopatie
se v nékterych pripadech vyskytuje i u metabolickych a neuromuskularnich poruch (Fabryho nemoc,
Friedreichova ataxie).[}?]

Klinicky obraz je rozmanity, zahrnuje asymptomatické pripady i pacienty, u nichz je prvni manifestaci maligni
arytmie ¢i ndhla srdeéni smrt, kterd je také jednim z hlavnich nebezpedi této nemoci. Spoustééem muize byt
extrémni fyzickd ndmaha nebo prudkd zména hladiny iontd. Hypertrofickou kardiomyopatii provazi diastolicka
dysfunkce (Spatna relaxace hypertrofického myokardu) a v drtivé vétsiné pripadd hyperdynamickéa funkce levé
komory s jeji neporusenou systolickou funkci. Vzhledem ke genetickému podkladu nemoci, jejiz dédi¢nost je
autozor{ﬁ[lzr]wé dominantni s vysokou penetranci, jsou vySetfovani v ramci kaskadového screeningu i dalsi ¢lenové
rodiny.

Etiopatogeneze

Hypertrofickd kardiomyopatie je vétSinou geneticky podminénym
nomnan! sacs hyperirofickd kardiomyopatia onemocnénim s autozomalné dominantnim typem dédi¢nosti a vysokou
penetranci, a tedy i €éastym familiarnim vyskytem. Je znamo nékolik set
gend asociovanych s touto kardiomyopatii.l3! Mutace postihuji
nejfrekventovanéji geny pro kontraktilni myofilamenty sarkolemy
kardiomyocytl (téZkého retézce beta myosinu a myosin vazajiciho
proteinu C).[!

U 5-10 %31 dospélych pacientd je etiologii stfadava, mitochondridlni
nebo neuromuskuldrni porucha jako Fabryho nemoc, Friedreichova
Normalni srdce vs. hypertroficka ataxie, Danonova nemoc atd. U déti je zastoupeni téchto patologif v
kardiomyopatie etiologii hypertrofické kardiomyopatie az 25 %.3! Obecné je diagnostika
téchto forem zaloZzena na genetickém, laboratornim, pripadné
bioptickém vysetreni pacientl. LéCba je vétsinou podplrna a

symptomatickd.[*! 3]

{2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Sarkomerické a nesarkomerické formy hypertrofické
kardiomyopatie.

Histopatologické a funkéni zmény myokardu

Makroskopicky je pritomna hypertrofie myokardu, kterd mdze byt i
koncentrickda. Nejcastéji postihuje interventrikuldrni septum a volnou
sténu levé komory.) Velmi ¢asté je patologie zavésného aparatu
mitralni chlopné souvisejici s rozvojem obstrukce vytokového traktu
levé komory. Déje se tak v dlsledku prodlouZeni obou nebo jednoho

z cipl mitraIni chlopné, coZ vede k celkovému zvétseni chlopné.!t

Mikroskopicky je patrna dezorganizace svalovych snopcd, hypertrofie
kardiomyocytl a intersticidIni fibréza. Identifikovatelné je i ztlusténi stén
intramurdlnich koronarnich arteriol a zmenseni lumenu cév, coz je
pravdépodobné zodpovédné za opakované klinicky némé ischemie
myokardu vedouci ke zmifiované intersticialni fibréze.!!!

o o _,'V' 1 | A
Velmi ¢astou podobou hypertrofické kardiomyopatie je tzv. hypertroficka  Histopatologicky preparat hypertrofické
kardiomyopatie s obstrukci vytokového traktu levé komory, kdy kardiomyopatie s desorganizacf
kontrakce hypertrofického septa a abnormalni pohyb predniho cipu kardiomyocytd

mitrdlni chlopné smérem dopredu k septu (systolicky dopfedny pohyb)

zpUsobi ¢astecné zneprichodnéni vytokového traktu levé komory béhem

systoly.[5! Obstrukce, klidova i pfi provokaci, je detekovatelna zhruba v 70 % pfipadd a hraje vyznamnou roli

v rozvoji srde¢niho selhédni a prognéze pacientd.l!

Vétsinou je také pritomné diastolicka dysfunkce levé komory, kterd je u nékterych pacientl podkladem rozvoje
srde¢niho selhani se zachovalou ejekéni frakci levé komory.[* V malém procentu pfipadd se mlze rozvinout i
systolické selhani levé komory.[113]
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Epidemiologie

Hypertrofickd kardiomyopatie je jednim z nej¢astéjSich geneticky podminénych kardiovaskularnich
onemocnéni s vyskytem 1:500.1214 U 5-10 % dospélych, resp. 25 % u déti jsou ovéem jejim etiologickym
podkladem rlizné stfadava ¢i neurodegenerativni onecmonéni.l>!>! Fabryho nemoc s epidemiologii 1:40 000
-1:117 000 u muz@ se na celkové etiologii hypertrofické kardiomyopatie podili 1 %.[#

Klinicky obraz

Hypertrofickd kardiomyopatie se mlize manifestovat

kdykoliv v pribéhu Zivota jedince.[l 216 pacienti HYPeR TROPHIC , CARDIOMYOPATHY
si stézuji na bolesti na hrudi a namahavou LeRIRICINE )
dusnost (i charakteru anginy pectoris), palpitace, : CRebLenpD-DEREGHNDO
ortopnoe, synkopalni ¢i presynkopalni ' P Fla— _
stavy.[HI2I51(6] . W_I

RETURW 4
Nalezy pfi fyzikalnim vysSetfeni jsou variabilni a "y - I )
nezahrnuji Zadny specificky znak. U vétsiny Sauats STANDS
pacientl s obstrukci vytokového traktu levé komory WANDGRIP i
je pritomny ejekéni systolicky Selest nad apexem / 4 b
a v poslechovém misté aortalni chlopné.l*2l Tento S < 5 %
nalez se podobd nédlezu u aortaini stendzy, nicméné I"m_i HWH

v pripadé hypertrofické kardiomyopatie neni
pritomna radiace Selestu a Selest také vykazuje
znacnou variabilitu v intenzité v zavislosti na Video v angli¢ting, definice, patogeneze, pfiznaky, komplikace, 1é¢ba.
subaortalnim gradientu.!]

Obstruktivni forma

Forma s obstrukci vytokového traktu levé komory se vyskytuje u 1/4 az 1/3 vech pacientd s HKMP, k
obstrukci pri provokaci (Valsalviv manévr, postextrasystolicky stah, télesna zatéz...) dochazi az u 70% nemocnych.
MUze se zhorSovat Ci projevit vstoje, pri tachykardii, hypovolemii, nitratech, po pozitivné ionotropnich latkach
(digoxin).[12!

Obstruktivni forma se vyznacuje 2x vyssim rizikem amrti, 4x vyssim rizikem cévni mozkové prihody a srdec¢niho
selhani a zvySenym rizikem progrese onemocnéni do NYHA tridy Il a IV.

Podle lokalizace hypertrofie se rozlisuji obstrukce:

= Subaortdlni - ve vytokovém traktu levé komory v dlsledku hypertrofie bazalni ¢asti interventrikularniho
septa a dopredného pohybu predniho cipu mitréini chlopné v systole;

Subvalvarni - podchlopnovéd obstrukce, méni se v zavislosti na hemodynamice;

Midventrikularni - obstrukce ve stfednich segmentech LK;

Apikalni - obstrukce ve vrcholovych segmentech LK;

Kombinace vyseuvedenych obstrukci.

Diagnostika se provadi v klidu a pri provedeni provokacnich testl. Nejprehledné;jsi vysledky poskytuje provokaéni
test s télesnou zatézi, nevyhodou je omezeni moznosti sou¢asného provedeni UZ vySetreni. U obstruktivni formy
HKMP je pfitomen klidovy vrcholovy gradient > 30 mm Hg a/nebo je gradient latentnf, tzn. v klidu je < 30 mmHg a
stoupd > 30 mmHg pfi provokacnich testech.

Sledovani pacientd a stratifikace rizika nahlého umrti

VEtsi ¢ast pacientdl mé dobrou prognézu, bez rozvoje vaznych patologii. V nékterych pripadech maji pomérné mirné
vyjadrené symptomy onemocnéni, coz Ize ¢asto ovlivnit vhodné zvolenou terapii a dalSimi intervencemi.

A\ Prvni manifestaci HKMP ale miize byt i nahlé umrti nebo vznik malignich arytmii.

Jedna se o nej¢astéjsi pfi¢inu nahlého umrti sportovcl a mladych jedinc@!216! (napf. nesetrvalé komorové
tachykardie detekovany az ve 20-30 % pfipad@l®l).

Zasadou terapie HKMP je stratifikace dle pripadného rizika a nasledné terapeuticky zajistit pacienty se zvysenym
rizikem nahlého umrti, rozvoje ¢&i progrese srde¢niho selhani, pfipadné vzniku fibrilace sini (az 25 %).[M16!

Diagnostika
Diagnosticky proces zahrnuje jak zdkladni EKG a echokardiografické vysSetieni, tak i dalSi zobrazovaci techniky
jako je magneticka rezonance srdce, vypocetni tomografie ¢i koronarografie. Vyznamné postaveni mé i

genetické vysetieni, coz mda znacny vyznam i pro kaskddovy screening pribuznych pacienta.

EKG, zobrazovaci a laboratorni metody


https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl1-1
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl4-4
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl3-3
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl5-5
https://www.wikiskripta.eu/w/Fabryho_choroba
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl4-4
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl1-1
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl2-2
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl6-6
https://www.wikiskripta.eu/w/Bolesti_na_hrudi
https://www.wikiskripta.eu/w/Angina_pectoris
https://www.wikiskripta.eu/w/Palpitace
https://www.wikiskripta.eu/w/Ortopnoe
https://www.wikiskripta.eu/w/Synkopa
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl1-1
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl2-2
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl5-5
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl6-6
https://www.wikiskripta.eu/w/Srde%C4%8Dn%C3%AD_%C5%A1elesty
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl1-1
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl2-2
https://www.wikiskripta.eu/w/Aort%C3%A1ln%C3%AD_sten%C3%B3za
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl1-1
https://www.wikiskripta.eu/w/Valsalv%C5%AFv_man%C3%A9vr
https://www.wikiskripta.eu/w/Srde%C4%8Dn%C3%AD_glykosidy
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl1-1
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl2-2
https://www.wikiskripta.eu/w/C%C3%A9vn%C3%AD_mozkov%C3%A9_p%C5%99%C3%ADhody
https://www.wikiskripta.eu/w/Srde%C4%8Dn%C3%AD_selh%C3%A1n%C3%AD_(interna)
https://www.wikiskripta.eu/w/Du%C5%A1nost#NYHA_klasifikace_du%C5%A1nosti
https://www.wikiskripta.eu/w/Soubor:Achtung.svg
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl1-1
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl2-2
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl6-6
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl6-6
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl1-1
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=10251&useskin=printer#cite_note-%C4%8Dl6-6
https://www.wikiskripta.eu/w/Elektrokardiografie
https://www.wikiskripta.eu/w/Echokardiografie
https://www.wikiskripta.eu/w/Nukle%C3%A1rn%C3%AD_magnetick%C3%A1_rezonance
https://www.wikiskripta.eu/w/V%C3%BDpo%C4%8Detn%C3%AD_tomografie
https://www.wikiskripta.eu/w/Srde%C4%8Dn%C3%AD_katetrizace

Na EKG jsou patrné patologické zmény, které mohou pfipominat prodélany infarktu myokardu. Casto jsou pfitomna
voltédzova kritéria hypertrofie levé komory, az hluboka inverze T viny (a dalsi zmény ST-T Useku) a vina Q.
Dilezité je i pravidelné holterovské monitorovani kvali zadchytu malignich arytmii.

vV

Echokardiografické vysSetreni je primarni, kdy nejc¢astéjSim nalezem je asymetrickd hypertrofie septa, jehoz tloustka
v nékterych pripadech dosahuje 20 mm i vice. Diagnostické je pro hypertrofickou kardiomyopatii ztlusténi nad 15
mm, nicméné podezfeni vystava nékdy jiz pfi 13 mm.[* V souvislosti s mitraini chlopni, resp. i obstrukci vytokového
traktu levé komory, je popisovan systolicky dopifedny pohyb predniho cipu mitralni

chlopné (zkratkou SAM). Na RTG nemusi byt srdce zvétsené. £ |

Ve sledovani pacienti je monitorovan predevsim vyskyt arytmii a dynamika zmén m
hypertrofie myokardu a obstrukce vytokového traktu levé komory. Casté je také laboratorni ' 1

 un  EEEE
monitorovani kardiospecifickych enzym@ a natriuretickych peptid@.3! JT‘RI’L‘J’PPF

{2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance o podrobnostech diagnostiky HKMP. _J__\ !_,jh‘r_.{_fujp e
} I d ] 1l

Terapie B8 b e

Primarnim cilem terapie je prevence nahlého umrti a 1ééba symptomu. Sklada se z fsui i a mallaal fesliia

rezimovych opatreni, farmakologické |éCby, antikoagulacni a intervencni terapie pfi fibrilaci
sini, implantace ICD pfi napInéni indika¢nich kritérii, a u vybranych pacientl z alkoholové
ablace septa nebo septalni myektomie,H21(516]

EKG pacienta s
Fabryho nemoci s
voltazovymi kritérii
hypertrofie levé

Rezimova opatreni a farmakologicka lécba komory, zménami ST-
T Useku s hlobokymi
Obecné je tfeba vyloucit extrémni fyzickou aktivitu a soutézni sporty. Dale je vinami T

doporucovano dodrzovani zdsad zdravého zZivotniho stylu a abstinence koureni a vyvarovani
se alkoholovych ¢&i drogovych excesu, které by mohly ovlivnit rovnovéahu elektrolytl a
potenciondlné vyvolat maligni arytmii. Neni také doporucovéana fyzicky naro¢néa prace opét kv(li riziku arytmii.l3!

U asymptomatickych pacientd nemusi byt medikamentézni terapie nutnd.llé! za Geelem ovlivnéni symptomd,
resp. i progndzy, jsou pouzivany beta-blokatory, blokatory vapnikovych kanall (verapamil), nékdy antiarytmika
(disopyramid), diuretika (opatrnost kvali mozné hypotenzi, hypovolémii a provokaci obstrukce) a ACE inhibitory.
Nejsou doporucovéna periferni vazodilatancia.l”? U pacientd s fibrilaci sinf je indikovana antikoagula¢ni [é¢ba,
pfipadné kardioverze.[3!

Lécba a prevence arytmii a nahlé smrti

Medikamentdzni antiarytmickd |écba sestava z terapie betablokatory nebo
amiodaronem. U rizikovéjsich pacientl je zvazovana indikace
implantabilniho kardioverter-defibrilatoru (ICD) v rdmci primarni
nebo sekundéarni prevence (setrvalé komorové tachykardie, srde¢ni
zéstava apod.). Faktor@, které hraji pfi indikaci roli, je celd fada. 12!

Chirurgicka a invazivni lécba

Chirurgické reSeni zahrnuje septalni myektomii, ktera je Casto spojena s
nahradou mitraini chlopné. Invazivnim resenim je perkutanni
transluminalni septalni myokardidlni ablace (PTMSA). U pacient(
dochazi v dlsledku snizeni gradientu obstrukce k symptomatické tGlevé a
popisovano i snizeni rizika nahlého amrti.[®!

Implantabilni kardioverter-defibrilator (ICD)

2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance o podrobnostech Iécby HKMP.
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