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Prace se zabyva nékterymi aspekty diagnostiky hypertrofickych kardiomyopatii. V soucasnosti je nepochybné prioritni me-
todou echokardiografie, i kdyz se nékdy lze setkat s urcitou ,,hyperdiagnostikou®, ktera je zpisobena predev§im technickymi
nedostatky vySetreni a jeho nespravné interpretace. V nedaleké budoucnosti bude mozno onemocnéni diagnostikovat rutinni
genotypizaci. Predpoklada to vsak dostupnost automatickych technik pro hromadny geneticky skrining. V soucasnosti je
tento zpisob mozny u rodin s jiz znamou genovou odchylkou u HKMP.

Hypertroficka kardiomyopatie (HKMP) je onemocné-
ni, pro n€zZ je charakteristické zbytnéni myokardu septa a
nebo levé komory, porucha diastolického plnéni a v nékte-
rych pripadech i systolicka obstrukce ve vytokovém trak-
tu levé, pripadné i pravé komory. Kontrakce levé komory
(LK) jsou normalni nebo zvysené, leva komora je spisSe
mensi.

V souvislosti s HKMP bylo popsano nejméné 5 ruz-
nych genl na 4 chromozémech. Nejdéle znamé je posti-
Zeni genu 14ql, nazvané FHC-1 - tento gen odpovida za
tvorbu myozinovych tézkych fetézci-beta (CMHI1). Bylo
prokazano i postizeni lokusi CMH2 na chromozomu 1g3
(zodpovédny za tvorbu troponinu T), CMH3 na chromo-
zomu 15g2 (tvorba a-tropomyozinu), CMH4 na chromozo-
mu 11 a pokracuje vyzkum dalSich gend, ktery jesté neni
ukoncen. Predpoklada se, ze pfiblizn€ 30 % familiarnich
HKMP vznika v disledku mutaci genu pro tvorbu téZkych
fetézcl myozinu, 15% pro troponin T, méné nez 3% pro
a-tropomyozin a zbyvajici pripadaji na dosud neobjevené
geny. Je tedy zfejma znacna geneticka heterogenita, ktera
jen zcasti odpovida heterogenité klinickych nalez.

U obstrukénich forem lze prokazat obstrukci, kterou
1ze i vyprovokovat manévry, pii nichZ dochazi ke snizeni
preload, afterload nebo zvyseni kontraktility.

HKMP se mizZe manifestovat celou Skalou nejriznéj-
Sich klinickych ndlezii. ObtiZe mohou nemocného invalidi-
zovat a dosahovat aZz funkéni tfidy IV dle NYHA, jindy
onemocnéni probiha asymptomaticky a zjisti se zcela na-
hodné. Lze je nékdy nalézt u osob zdanlivé zcela zdravych
s velkou toleranci zatéZe. NejcastéjSi obtizi nemocnych
jsou dusnost (68-90%), angina pectoris (30-75%), synkopy
(cca 30%).

Pro obstrukci je typicky drsny, hluény systolicky selest,
jehoZ maximum je v levé parasternalni oblasti a na hroté.
Z hrotu je mozno vétSinou pozorovat jeho iradiaci do axi-
ly (soucasna mitralni insuficience, u obstrukénich forem
v 1/2-2/3). Charakteristické je chovini Selestu po riznych
manévrech a testech. Typicky se zesiluje pfi Valsalvové
manévru a po podani nitrati - napf. inhalaci amylnitritu
(J/ preload i afterload), vstoje (J, preload), po podani pozi-
tivné inotropnich latek (T kontraktility), pfi hypovolemii
a béhem cviéeni. Selest jednak zesili, jednak zacina dfive,
¢imz dochazi k jeho prodlouZeni.

Elektrokardiografie (EKG). Téméfr vSichni nemocni

s HKMP maji patologické EKG. Nejcastéjsi jsou znamky

hypertrofie LK, zmény useku ST-T, patologické kmity Q ne-
bo QS. Pro apikalni formu jsou chakteristické hluboce ne-
gativni viny T v prekordialnich svodech. Z dalSich znamek
se vyskytuji napadné vysoké kmity R ve svodech z pravého
prekordia, chybéjici progrese nariistu kmitu R. Sami jsme
jiz pfed lety ukazali, Ze existuji incipientni faze onemocné-
ni, kdy 1ze nalézt pouze nespecifické zmény na EKG, které
predznamenavaji pozd€jsi rozvoj onemocnéni.

Echokardiografie predstavuje u HKMP zakladni vySet-
fovaci metodu. UmozZiuje piedevSim piesné rozpoznat a
zmapovat hypertrofii myokardu. Dovoluje navic diagnosti-
kovat obstrukci, zjistit jeji velikost, rozpoznat souc¢asnou
mitralni insuficienci, vyjadrit se (alespon orientacné) k po-
ruse diastolického plnéni. Posoudi i pfitomnost kalcifikaci
mitralniho prstence, které jsou u HKMP castéjsi (cca 30 %,
castéji u Zen).

Katetrizace srdecnibyla pred érou echokardiografie zaklad-
ni vySetfovaci metodou u HKMP. V soucasnosti se jiZ nevyza-
duje jako rutinni diagnosticky vykon u HKMP. Je indikovana
predevsim u nemocnych, u nichz nelze vyloucit iscemickou
chorobu srdeéni (ICHS) (1), u stavti s atypickym echokardio-
grafickym nalezem (2), u t€Zce symptomatickych nemocnych,
u nichz planujeme kardiochirurgicky vykon (3).

HKMP u deti vykazuje nékteré odliSné rysy oproti one-
mocnéni u dospé€lych. Nejcastéjsim nalezem v uvodnich fa-
zich onemocnéni je méstnava srde¢ni slabost, nékdy is pro-
jevy tézké oboustranné srde¢ni nedostatecnosti a centralni
cyanozou. Tento neCekany nalez je Casto pric¢inou diagnos-
tickych rozpakt do doby, neZ echokardiografie odhali sku-
te¢nou povahu onemocnéni. Nezfidka dochazi k progresiv-
nimu zhorSovani a letalnimu zakonceni za znamek srdec-
niho selhani, méné pak nahlou smrti. Casta byva u déti
i obstrukce v pravé komore.

Obraz podobny HKMP miZe zplsobit t€zka hypertenze,
stfadavé choroby (vCetné amyloidozy), feochromocytom,
neurofibromatdza, hyperparatyredza, lentiginoza, Friedrei-
chova ataxie, syndrom Noonanové, prechodna hypertrofie
myokardu muZe byt téZ znamkou myokarditidy. Hypertro-
fie myokardu, Casto ,asymetricka®“, se nachazi i u déti dia-
betickych matek.

Velmi Casté je dilema rozliSeni mezi HKMP a tzv. fyzi-
ologickou hypertrofii u ,,atletického srdce’ které se vysky-
tuje u trénovanych mladych muzi pé€stujicich ve zvySené
mife atletiku. V rozliSeni mohou pomoci nasledujici znaky.
Pro atletické srdce sveédci vétsi telediastolicky prameér levé
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komory (>55 mm), negativni rodinna anamnéza HKMP,
ustup hypertrofie po pferuseni sportu, naprosto prevazuji-
ci vyskyt u muzu a distribuce hypertrofie myokardu méné
obvykla, nezu HKMP. EKG a velikost levé sin€ byvaji nor-
malni, porucha diastolického plnéni se vétSinou neproka-
zuje. Naopak pro HKMP je typicka mala dutina levé komo-
ry (<45 mm), rozSifeni levé siné, typické EKG abnormality,
znamKy poruchy diastolického plnéni a familiarni vyskyt,
onemocnéni postihuje i Zeny.

Velmi matouci mize byt nékdy obraz u té€zkych hyper-
tonikd, kde pfipomina k nerozeznani HKMP (v n€kterych
piipadech i véetné obstrukce). Casto byva nemozné dife-
rencovat, zda jde pouze o dusledek tézké hypertenze nebo
koincidence obou onemocnéni.

U starSich osob 1ze nékdy pozorovat izolované zbytnéni
nejbazalnéjsich partii septa t€sné€ pod aortalni chlopni pfi
normalni tloustce ostatnich ¢asti srdec¢ni svaloviny (véetné
zbytku septa). VEtSinou se tyto stavy neoznacuji nazvem
hypertroficka kardiomyopatie, chybi zde i pfislusné histo-
logické abnormality a jakékoli diikazy o odliSnosti progno-
Zy 0sob s timto znakem od zdravych.
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