odpovédi na nejcastéjsi otazky pacienti
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Co je to hypertroficka kardiomyopatie?

Za kardiomyopatii oznacujeme stav, pfi
kterém ma srdce zhorsenou funkci, a to bez
zjevné priciny. Takovou pfic¢inou by mohla
byt napfiklad nedokrevnost srde¢niho
svalu (ischemickd choroba srde¢ni), zvyse-
ny krevni tlak (hypertenze), onemocnéni
srde¢nich chlopni nebo nékteré z vroze-
nych srde¢nich vad. Zadn4 z popisovanych
moznych pfic¢in tedy neni pfitomna, a pre-
sto dochazi ke zhor3eni srdec¢ni funkce.
Kardiomyopatii vséak mize byt nékolik dru-
hu. Nejcasté&;jsi jsou dvé - dilatacni a hyper-
trofickd. Jedna se o prosty popis tvaru
srdce, od kterého se odvozuji oba nazvy.
Dilata¢ni znamen4, Ze srdce je velké, srdec-
ni komory se zvétsily (,dilatovaly”) a stazli-
vost srdec¢nich komor ochabla. Naproti
tomu hypertrofickd kardiomyopatie je
charakterizovdna ve své typické formé
malymi srde¢nimi komorami se zesi-
lenou sténou a velmi vydatnymi stahy
srdecnich komor.

Jak vypada srdce a jak ho kardiomyopatie
miiZe zménit?

Srdce je tvofeno dvéma sinémi a dvéma
komorami. Siné jsou od sebe oddéleny
velmi tenkou prepazkou, komory jsou
oddéleny asi 10 mm silnou svalovou pre-
pazkou. Ze Zilniho systému pfitéka krev
z celého téla do pravé siné. Zde se krev
hromadi. Z pravé siné se v pravidelnych
intervalech plIni pravd komora. Jeji sténa je
relativné tenka ve srovnani s levou komo-
rou, nicméné i tato tenka vrstva srde¢niho
svalu je schopna pfi svém stazeni vypudit
napli pravé komory do plicniho fecisté.
Z plic se po svém okyslic¢eni krev sbird do
plicnich Zil, které Usti do levé siné, a opét
v pravidelnych intervalech plni levou sr-

decni komoru. Sténa levé komory je za
normalnich okolnosti 2-3nasobné tlust-
$i nez sténa pravé komory. Jeji vydatné
stahy umoznuji vypuzeni krve do celého
téla (obr. 1). Diky stahdm levé komory
mUlzeme vnimat srdecni tepy (pulza-
ce) na velkych koncetinovych tepnach
nebo na krku.

Za normalnich okolnosti dosahuje tloust-
ka stény levé komory 7-11 mm, pficny
primér komory je 45-55 mm a jeji objem
se pohybuje kolem 150 ml. Zesileni stén
pfi hypertrofické kardiomyopatii obvyk-
le postihuje mezikomorovou prepazku
(obr. 2) a nej¢astéji dosahuje hodnot ko-
lem 20 mm, tedy asi dvojnasobek obvyklé
tloustky stény levé komory. Zesileni sté-
ny méné ¢asto postihuje jinou cast levé
(vzécné i pravé) srdecni komory.

Co je pricinou hypertrofické
kardiomyopatie?

Hypertrofickd kardiomyopatie je dédic-
né onemocnéni. To znameng, ze v ram-
ci genetické vybavy, kterou jsme zdédili
po nasich rodicich, jsou pfitomny i $pat-
né fungujici, ,nekvalitni” geny. Funkci
genU je kddovani informaci, na zakladé
nichz se v téle vytvareji jednotlivé bil-
koviny. Ty pak maji celou fadu funkci
a jednou z nich mGze byt, ze se stanou
stavebnimi kameny pro svalovou hmo-
tu. Srdecni sval je tedy vytvofen z ne-
spravnych stavebnich prvkd - bilkovin
- na zakladé chybné informace, kterou si
nemocny pfinasi na svét v ramci své ge-
netické vybavy. Ve vzacnych pfipadech
muze vzniknout nova genetickd muta-
ce, kterou nezdédil po svych rodicich
a postihujici pouze daného nemocného.
Pro¢ srdecni sval slozeny z nespravnych
bilkovin reaguje v uréitém véku svym



PS = prava sin
PK = prava komora
LS = leva sin
LK = leva komora

Obr. 1
Schematicky obraz srdce

Obr. 2.

Schematicky obraz srdce
postizeného hypertrofickou
kardiomyopatii

Zesilend mezikomoro-
vd prepdzka a dvojcipd
chlopen brdni ve vyto-
ku krve z levé komory
do aorty

zesilenim, neni doposud uspokojivé vy-
svétleno. Predpokladame, ze ve vétsiné
pfipadd neumi srdce spravné zachazet
s energetickymi zdroji, které ma ke své ¢in-
nosti k dispozici, a zesileni srde¢niho svalu
je jeho odpovédi na dany, energeticky ne-
pfiznivy stav.

Jak se hypertroficka kardiomyopatie dédi?

Nositelem dédi¢nych informaci v nasem
téle jsou chromozomy. Ty se skladaji z jed-
notlivych gent (kazdy gen je nositelem ur-
Cité informace). Chromozomy jsou ukryty
v jadru bunék lidského téla. Zjednodu-
sené feceno polovinu chromozomu zdé-



dime po matce, polovinu po otci. Vétsina
dédi¢nych informaci v nasem téle se tedy
nachazi ve zdvojené formé - matcina
a otcova genu pro urcitou informaci. Né-
které formy gen( se chovaji dominantné,
tudiz informace, kterou nesou, se bude
v organismu projevovat. Jiné formy se
chovaji tzv. recesivné, tudiz informace,
kterou tento gen pfendsi, se projevi pou-
ze v pfipadé, ze i druhd forma genu (zdé-
déna od druhého rodice) je rovnéz rece-
sivni. Pro hypertrofickou kardiomyopatii,
je charakteristické, ze je ur€ovana muta-
cemi genl, které se chovaji dominantné.
Pokud jeden z rodi¢li ma tedy postizenou
formu genu urcujiciho hypertrofickou kar-
diomyopatii pak plati, ze pravdépodob-
nost pfeddni této genové mutace na
jeho potomky je 50 %. Zvlastnosti, ktera
znesnadnuje jednoduchou genetickou
diagnostiku hypertrofické kardiomyopa-
tie, je fakt, ze v soucasné dobé je zndmo
jiz vice nez 400 jednotlivych genetickych
odchylek (mutaci), které mohou zpUso-
bit vznik tohoto onemocnéni. Na zakladé
této informace je ziejmé, jak nesnadné
muze byt nalézt postizenou formu genu,
ackoliv nékteré z nich se vyskytuji pod-
statné ¢astéji nez jiné.

MiiZzeme zabranit predani postizeného
genu na dalsi generaci?

Zabranit pfenosu postizeného genu na
dalsi generaci neumime. Byly publikova-
ny vyzkumné zpravy, ze kterych vyplyva
urcitd moznost prenatalni diagnostiky
(stanoveni diagnézy jesté pred narozenim
ditéte) na zakladé genetického vysetfeni
s alternativou zvézeni narozeni nemocné-
ho potomka.

Projevi se onemocnéni hned po
narozeni?

Postizeny ¢lovék je nositelem nepfiz-
nivé genetické informace, ktera muze
vést ke vzniku onemocnéni. Na zakladé
konkrétniho genetického defektu a fa-
dy dalsich faktor( (pfitomnost urcitych
dalSich gend, pravdépodobné i vlivy
vnéjsiho prostredi) se onemocnéni rozvi-
ne, nebo ne. Bohuzel ve vétsiné pripadu
se onemocnéni u nositele postizeného
genu opravdu projevi, a to v obdobi pu-
berty a s tim spojeného rdstu organis-
mu. V této dobé dochazi nejcastéji ke
vzniku zesileni srde¢nich stén. Nicméné
pro urcité typy genetického postizeni je
charakteristicky vznik onemocnéni az
v dospélosti, nebo dokonce az ve stafi.

Jak se srdce zméni vlivem onemocnéni?

K typickému obrazu onemocnéni patfi
zesileni stény levé komory srdecni. Toto
zesileni vétSinou postihuje mezikomoro-
vou prepdazku a predni sténu levé komo-
ry. Soucasné jsou zménény i daldi &asti
srdce, nejcastéji mitralni chlopen oddélu-
jici levou komoru a levou sin. Tato chlo-
pen se zvétiuje a prodluzuje.

Je zesileni srdecnich stén skodlivé?

Samotné zvétseni jakéhokoliv svalu v lid-
ském téle nebyva Skodlivé a obvykle pred-
stavuje prirozenou reakci organismu na
zatéz. Nicméné v pfipadé hypertrofické
kardiomyopatie se nejedna o kompen-
zacni zesileni stén, ale dochazi ke zmé-
ndm struktury srde¢niho svalu, a to i na
mikroskopické drovni. Sval trpi prede-
vsim nespravnou aZz chaotickou orga-
nizaci svalovych bunék, které ho tvofi.



Tento jev dokonce nazyvame ,dezorga-
nizaci svalovych bunék”. Svalovina srdec-
nich stén obsahuje i nadmérné mnozstvi
vaziva, tedy funk¢né bezcenné hmoty
nachazejici se mezi jednotlivymi svalo-
vymi strukturami. Takto tvofeny srdecni
sval nejenZe pracuje neefektivné, ale diky
svému nestejnorodému (nehomogenni-
mu) sloZeni je i nachylny k chaotickému
vzniku i vedeni elektrickych signald. To
muze zplsobit nejvaznéjsi komplikaci
hypertrofické kardiomyopatie, a to zavaz-
né poruchy srdeéniho rytmu - arytmie.
Vzhledem k tomu, Ze leva komora je tvo-
fena zesilenymi a méné poddajnymi sté-
nami, tak na jeji fddné naplnéni je tfeba
vyssiho tlaku v levé sini. Tento vyssi tlak se
prenasi az do plicnich kapilar a zplsobu-
je dusnost (,nedostatek dechu”), ktera je
charakteristickym pfiznakem HCM. Stav,
pfi kterém se leva komora sice dobfe kon-
trahuje, avsak k jejimu naplnéni je treba
vyssich tlak(, se nazyva diastolickd dys-
funkce levé komory.

Neefektivni prace srde¢niho svalu mize
u malé casti nemocnych (asi 5 %) vyus-
tit v postupné ochabovani jeho Cinnosti,
zvétSovani levé komory srdecni a vyraz-
nému Utlumu funkce srdce coby pumpy.
Tento stav se oznacuje jako systolickd
dysfunkce levé komory.

vevs

Jaka je nejcastéjsi porucha srdecniho
rytmu u hypertrofické kardiomyopatie?

Nejcastéjsi poruchou srde¢niho rytmu
u pacientl s hypertrofickou kardiomyopa-
tii je fibrilace sini. Pfi této poruse srdec-
niho rytmu dochézi k pouhému neor-
ganizovanému mihani (nikoliv stah(m)
srdecnich sini a nepravidelnému stahova-
ni srde¢nich komor. Zcela se tedy prerusi
pravidelny srde¢ni cyklus, a tim optimalni

Casova posloupnost plnéni srde¢nich
komor krvi, coz se m{ize projevovat paci-
entovou dusnosti. Navic pfi ztraté sta-
hovani srdecnich sini dochazi k urcité
stagnaci krve predevsim v ¢3sti levé siné
nazyvané ousko levé siné, coz muize vést
az ke vzniku krevni srazeniny v levé sini.
Pokud tato krevni srazenina nebo jeji
¢ast vycestuje posléze v krevnim prou-
du do systémového obéhu, pak mize
zpUsobit ucpani nékteré tepny a nedo-
krevnost takto prokrvovaného organu.
Nékteré ¢&asti lidského téla jsou vsak
velmi citlivé na nedostatek kysliku (pre-
devsim mozek) a vznikld nedokrevnost
muze mit pro pacienta trvalé nasledky
nebo miZe ohrozit jeho zZivot.

vevs

Jaka je nejzavaznéjsi porucha srdecniho
rytmu u hypertrofické kardiomyopatie?

Za nejzavaznéjsi (maligni) poruchu sr-
dec¢niho rytmu povazujeme komorovou
tachykardii. Pfi ni dochazi k rychlému $i-
feni elektrického vzruchu v srdecnich
komoréch, ktery vznikd na nespravném
misté a rovnéz se nespravnym zpUlsobem
Sifi. Vysledkem je rychly sled elektrickych
impulsd plsobici na srdecni sval komor,
ktery v3ak nepfinasi adekvatné rychlou
a vydatnou kontrakci srdce.V krajnim pfi-
padé dochdzi témér k zastaveni obéhu
anebo zméné komorové tachykardie do
komorové fibrilace. Tato porucha rytmu
jiz znamena zastavu obéhu do nékolika
vtefin po svém vzniku. Pokud neni paci-
ent béhem vtefin nebo minut adekvat-
né resuscitovan, pak komorova fibrilace
znamena jeho smrt.



Jak casté jsou maligni poruchy srdecniho
rytmu?

Nastésti pfilis ¢asté nejsou. Jejich prfitom-
nost mize do jisté miry signalizovat opa-
kovana a nahle vzniklad porucha védomi
(synkopa) nebo stav poruse védomi tés-
né predchézejici (presynkopy). Nékteré
formy komorovych tachykardii vsak pro-
bihaji bezpfiznakové. Proto jsou pacienti
s hypertrofickou kardiomyopatii vyset-
fovani i pomoci 24hodinového monito-
rovani EKG zaznamu (elektrické ¢innosti
srdce). Komorova tachykardie je jednim
z nejdulezitéjsich rizikovych faktord na-
hlé smrti u nemocnych s hypertrofickou
kardiomyopatii (viz déle).

Jaké jsou hlavni piiznaky onemocnéni?

Hypertrofickd kardiomyopatie probiha
velmi casto zcela bez jakychkoliv pfiznakd.
Nemocny tedy Zije kvalitni Zivot a urcité
ptiznaky onemocnéni, které obcas pocitu-
je, zpravidla pfisuzuje né¢emu jinému. Po
urcité dobé si na omezeni svych fyzickych
aktivit zvykne a déle je povazuje jiz za nor-
malni soucast Zivota. Absence pfiznak( vsak
neznamena mensi pravdépodobnost hlav-
niho rizika onemocnéni, tedy nahlé smrti.
Nejcastéjsim priznakem je dusnost. Ta je
zpravidla ndmahova, klidova dusnost se
objevuje velmi ziidka. Vétsinou je dusnost
spiSe leh¢iho rdzu a odezniva rychle po
ukonceni fyzické aktivity. Klidova dusnost
nejcastéji provazi poruchy srde¢niho ryt-
mu, pfi kterych srdce pracuje tak rychle
¢i nepravidelné, Ze jeho ¢innost je velmi
neefektivni a nestaci k precerpani potreb-
ného mnozstvi krve.

Dal$im velmi typickym pfiznakem je bo-
lest na hrudi, nazyvana nékdy stenokar-
dii nebo anginou pectoris. Tato bolest

ma obvykle tlakovy charakter, nejcastéji
je pocitovana uprostred hrudi, mGze vy-
zafovat do krku, hornich koncetin nebo
do zad. Pacienti ji obvykle nepopisuji
ani jako bolestivy vjem, spise vsak jako
teplo, tlak ¢i jakysi pocit” na hrudniku.
Bolest na hrudi obvykle doprovazi dus-
nost.

Vétsina pacientl si v rlzné mire stézu-
je na palpitace. Tim rozumime pocity
nepravidelné srde¢ni akce vyjadiené
vétsinou predevsim v oblasti levé &asti
hrudniku, nékdy i krku. Néktefi nemocni
jsou schopni velmi presné popsat ne-
pravidelny srde¢ni rytmus, jini si stézuji
spise jen na ,preskakovani srdce”.

Velmi zavaznym pfiznakem jsou krat-
kodobé ztraty védomi, které nazyvame
synkopy. NevysvétliteIné synkopy jsou
vyraznym rizikovym faktorem nahlé
smrti u nemocnych hypertrofickou kar-
diomyopatii a mély by byt vzdy pod-
nétem k velmi podrobnému vysetfeni
nemocného. Jejich pfi¢inou mohou byt
poruchy srde¢niho rytmu, ale také pro-
gnosticky pfiznivéjsi alternativa - zpo-
maleni tepové frekvence nebo pokles
krevniho tlaku na zakladé nespravné
reakce organismu na nékteré podnéty,
napfiklad dlouhé stani.

Jaky je priibéh onemocnéni?

Vzhledem k tomu, Ze hypertroficka kardi-
omyopatie je podminéna stovkami r(iz-
nych genetickych mutaci, ma toto one-
mocnéni (Ci spiSe maji tato onemocnéni)
nesmirné riznorodou podobu i priibéh.
Rada nemocnych bude celozivotné bez
jakychkoliv pfiznakl, u casti z nich je
pak diagnéza stanovena zcela nahod-
né. Pri rozvinuté formé onemocnéni je
pravdépodobné, Ze ve srovnani se svymi



vrstevniky budou nemocni trpét dusnos-
ti a mensi toleranci zatéze. Celkové ma
onemocnéni stalou, aviak obvykle pouze
mirnou tendenci k progresi - tedy poma-
I[ému a postupnému zhor3ovani. Rychlejsi
zhorsovani az do faze tézké klidové dus-
nosti vyplyvajici ze selhani funkce levé
komory nalézame asi jen u 5 % pacientq.
Riziko pfed¢asného umrti u nemocnych
s hypertrofickou kardiomyopatii existuje,
avsak v porovnani s béZnou populaci neni
o mnoho vyssi. Hlavnim dlGvodem je, Ze
absolutni vétSina nemocnych s hypertro-
fickou kardiomyopatii (zfejmé 80-90 %)
ma predpoklady ke stejné dlouhému zi-
votu jako jejich zdravi vrstevnici.

Jak vsak nalezneme téch 10-20 %
nemocnych, u kterych existuje riziko
predcasného umrti?

Proces, ktery vede k ur¢eniindividudiniho
rizika jednotlivého pacienta, nazyvame
rizikovou stratifikaci. Pii ni zohlednuje-
me pritomnost nahlého umrti v roding,
vyskyt nevysvétlitelnych ztrdt védomi
anebo zévaznych poruch srde¢niho ryt-
mu, neschopnost zvysit krevni tlak pfi
namaze a také rozsah zesileni stén levé
komory srdecni. Tyto faktory povazuje-
fada vedlejsich, ,malych” rizikovych fak-
tor(, které musime brat v ivahu rovnéz
(tab. 1). Kazdy z téchto faktort ma jinou
hodnotu pfi pfredpovédi zvyseného rizi-
ka nahlého umrti. Zjednodusené plati,
ze soucasny vyskyt dvou a vice ,velkych”
faktorU jizznamena, ze je nemocny ohro-
Zen vy3Sim rizikem a méli bychom na
toto riziko reagovat zménénym lécebnym
postupem, jak bude uvedeno dale v této
knize. Rovnéz plati, Ze ¢im vice rizikovych
faktord, tim vyssi riziko.

Ktera vysetieni musi pacient s nové
stanovenou diagndzou hypertrofické
kardiomyopatie absolvovat?

Prifyzikalnim vySetfeninemocného nena-
lezneme c¢asto nic podezielého. Aviak po-
kud je pfitomna obstrukce v levé komore
nebo nedomykavost mitralni chlopné (ta
¢asto hypertrofickou kardiomyopatii do-
provazi), pak mlizeme pfi poslechovém
vysetieni pomoci fonendoskopu sly3et
Selest, ktery je znamenim, Ze v srdci tece
krev zvySenou rychlosti a turbulentnim
tokem. (Nalez mizeme pfirovnat k pfi-
tomnosti kamene uprostfed potoka; také
dojde diky vzniku proudi a vird k urcité-
mu zvukovému fenoménu, ktery v pfipa-
dé srdce nazyvéame Selestem.)

Samotnd diagndza se nejcastéji stanovi
na zakladé echokardiografického vyset-
Feni. Tim rozumime neinvazivni vyset-
feni srdce pomoci ultrazvukové sondy
pfilozené na hrudnik vysetfovaného.
Sonda echokardiografického pfistroje
vydava ultrazvukové viny, které po jejich
odrazu od tkani pacienta zpétné pfiji-
ma. Na zakladé zmény mezi vysilanym
a pfijimanym signalem sestavi pocitac
echokardiografického (ultrazvukového)
pfistroje obraz vysetfovanych tkani.
Funkce a tvar srdce se timto zplsobem
mUze vysetfit velmi podrobné. U vyset-
fovanych s obezitou, velkym hrudnikem
nebo onemocnim plic ¢i pradusek je né-
kdy vysetfitelnost omezena. V takovém
pfipadé Ize nechat pacientovi spolknout
ultrazvukovou sondu o priiméru pfibliz-
né jednoho centimetru, pomoci niz se
v hrudniku dostaneme tésné za srdce,
a muzeme ho podrobné vysetfit z bez-
prostfedni blizkosti. Pfi tomto vysetfeni
méfime velikost jednotlivych srde¢nich
oddild, silu srde¢nich stén, posuzujeme
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Tab. 1

Velké rizikové faktory

Malé rizikové faktory

Nutnost kardiopulmonalni resuscitace
Vyskyt ndhlé smrti v rodiné
Nevysvétlitelnd synkopa

Hypotenzni reakce na zatéz
(neschopnost zvysit krevni tlak o vice
nez 20 mmHg béhem zatézového testu)
Tloustka stény levé komory presahuijici
30 mm

Spontanné vznikajici setrvalé komorové
tachykardie

Spontanné vznikajici nesetrvalé
komorové tachykardie

Postizeni véncitych tepen
aterosklerézou

Obstrukce v levé komofte
Rizikovy ,maligni” genotyp
Vétsi mnozstvi vazivové tkané
v myokardu




funkci srdec¢nich chlopni a rovnéz méfi-
me fadu parametra srdec¢ni funkce. Velice
duilezité je, ze diky jedné z funkci echo-
kardiografickych pfistrojii — dopplerov-
ské echokardiografii — mGzeme pomérné
presné zméfit i pfipadnou obstrukci v le-
vé komore a vyjadfit ji i Ciselné ve formé
tlakového gradientu.

Podobné jako echokardiografii mize i vy-
Setfeni pomoci magnetické rezonance
stanovit velikost, tvar a funkci jednotli-
vych srdec¢nich oddil(l. Vzhledem k men-
simu pohodli vysetfovaného, cené i horsi
dostupnosti se prozatim magneticka re-
zonance Vv rutinnim vysetfovani nemoc-
nych s hypertrofickou kardiomyopatii
pfilis neuplatriuje.

Dalsi pouzivanou diagnostickou meto-
dou je elektrokardiografie - EKG. Pfi ni
se na pacientlv hrudnik a koncetiny pfi-
lozi nékolik elektrod snimajicich elektric-
ké potencidly vznikajici pfi srde¢ni ¢in-
nosti. Ze tvaru této elektrokardiografické
kfivky Ize usuzovat na poruchy srde¢niho
rytmu, na hypertrofii srdce (zesileni stén)
i na dals$i mozna onemocnéni srdce.
Prakticky vsichni nemocni s hypertro-
fickou kardiomyopatii maji abnormalni
elektrokardiogram. DUlezZité je, Ze zmény
této kiivky mohou predchézet zesileni
srdecnich stén. Proto pfi podezieni na
hypertrofickou kardiomyopatii (napfi-
klad u pfibuznych pacientll) je kromé
echokardiografického vysetieni nutné
vzdy natacet i elektrokardiogram.
Zdtézovy test spociva zpravidla v pfesné
davkované a postupné se zvysujici zatézi
na ergometru (rotopedu), pfi které sle-
dujeme jednak pfipadné zmény elektro-
kardiogramu a predevsim zmény krev-
niho tlaku. Pokud neni pacient schopen
zvysit krevni tlak pfi tomto testu o vice
nez 20 mmHg, pak je tento nalez, zvlasté

u mladSich nemocnych, spojen s vyssim
rizikem nahlé smrti.

Zatézovy test je rovnéz dllezity pro pro-
vokaci obstrukce v levé komore. U &asti
nemocnych s hypertrofickou kardiomy-
opatii dochazi ke vzniku obstrukce pou-
ze pfi zatézi. Tuto latentni” obstrukci tak
Ize odhalit pouze na zékladé zatéZzového
testu, kdy bezprostiedné po jeho ukon-
¢eni provedeme echokardiografické vy-
Setreni se zmérenim pfipadné obstrukce
v levé komore srdecni.

Natoceni nékolikavtefinového elektro-
kardiografického vysetfeni ma velmi
nizkou citlivost pro zachyceni prcha-
vych poruch srde¢niho rytmu. Proto se
pouziva Holterovské monitorovdni, coz
v podstaté znamena 24hodinové natace-
ni jednodussiho elektrokardiografického
zdznamu. Vysetfovany mé na hrudni-
ku pfilozeny elektrody, které vedou do
malé krabicky, kterou pfipeviiujeme
k pasu. Toto vysetieni nepusobi zadna
omezeni v pohybu nebo ve vétsiné béz-
nych dennich ¢&innosti. Navic pokud pa-
cient pocituje néjaké potize, mlize tento
okamzik zaznamenat pfimo do pfistro-
je. LékaF, ktery zdznam vyhodnocuje,
tak mUze poznat, zda pacientovy potize
maji néjaky vztah k ¢innosti jeho srdce.
Z hlediska rizika nahlé smrti je dllezi-
ty vyskyt komorovych tachykardii, coz
je urcita forma velmi zavazné, varovné
poruchy srde¢niho rytmu. Tato porucha
srde¢niho rytmu mUze trvat pouze né-
kolik vtefin, nemocny ji dokonce viibec
nemusi vnimat, a proto je Holterovské
monitorovani nezbytnou soucasti viech
zakladnich vysetieni pacientd s hyper-
trofickou kardiomyopatii.

1
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Hypertroficka kardiomyopatie je dédicnym
onemocnénim, je tedy mozné, nebo
dokonce nutné provadét vSem nemocnym
a jejich rodinnym prislusnikiim genetické
vysetieni?

Jiz ze zakladni definice hypertrofické kar-
diomyopatie vyplyva, Ze se jednd o dé-
di¢né onemocnéni. Postizeno je pfiblizné
50 % potomku nositele dédi¢né odchyl-
ky (mutace) pro hypertrofickou kardio-
myopatii. Toto pomérné opatrné vyja-
dfeni ma znamenat, Ze nemocny jesté
v danou chvili nemusi mit své genetické
onemocnéni vyjadieno (nema hypertro-
fii srdce), ale pfitomnost jeho genetické
odchylky jiz vede k tomu, Ze onemocnéni
s 50% pravdépodobnosti pfendsi na své
potomky. V logice véci by tedy bylo vy-
Setfit geneticky vdechny nemocnéijejich
pfibuzné a odhalit tim, zda jsou skute¢né
nemocni, a také odhadnout, jakou m4 je-
jichonemocnéni prognézu. Bohuzel nase
védomosti i finan¢ni moznosti jsou zatim
omezené, takZe genetickad vysetieni se
zatim provadi pouze sporadicky. Je pro
to nékolik dlvodl: 1) stovky zndamych
mutaci 12 genti podminujicich vznik to-
hoto onemocnéni maji za nasledek vel-
kou naro¢nost (véetné financni) kazdého
vysetreni, které by si dalo za cil komplex-
ni zmapovani genll vedoucich k tomuto
onemocnéni. 2) v soucasné dobé znd-
me asi jen 60 % mutaci zodpovédnych
za vznik hypertrofické kardiomyopatie.
U téméf poloviny nemocnych bychom
tedy i za podminek komplexniho zma-
povani potenciadlné zodpovédnych gent
nedosli k pozitivnimu vysledku vysetieni.
3) pokud se najde mutace zodpovéd-
na za onemocnéni, pak jesté stdle neni
viibec jasné, do jaké miry tato samotnd

mutace ovlivni Zivot nemocného. VVzhle-
dem k tomu, Ze na rozvoj onemocnéni
maji vliv i daldi ,pomocné” geny a rov-
néz i vnéjsi prostredi, mlze se stat, Ze pfi
stejné mutaci ma jeden nemocny zcela
ptiznivy prabéh onemocnéni (nebo se
o ném nikdy nedozvi) a jiny nemocny vel-
mi nepfiznivy. To mlze vést k paradoxni
situaci, pfi které by lékaf ozndmil nemoc-
nému Spatnou zpravu o velmi nepfiznivé
genové mutaci, kterd velmi pravdépo-
dobné ovlivni jeho dalsi Zivot, a tento jiz
stigmatizovany pacient by v nasledném
strachu prozil Zivot pIny nejistoty (,kdy uz
se to onemocnéni se Spatnou prognézou
objevi”), pficemz jeho kvalita i délka Zivo-
ta by objektivné nebyly hypertrofickou
kardiomyopatii viibec ovlivnény.

Je pravdépodobné, Ze se tato situace brzy
zmeéni?

S rozvojem genetiky se stava ¢im dal jas-
né&jsi, Ze situace se jisté v tomto ohledu
zméni. Je pravdépodobné, Ze mezi prv-
ni standardné vysetiované budou pa-
tfit prvostupnovi pfibuzni nemocnych
s rozvinutym onemocnénim, u kterych
se podafi nalézt mutaci zodpovédnou za
onemocnéni. Pokud se tato mutace ne-
najde pfi genetickém vysetieni pfibuz-
ného (ditéte nebo sourozence), pak je
pravdépodobné, Ze tento pfibuzny ani
jeho potomci nikdy hypertrofickou kar-
diomyopatii neonemocni. Podobné by
to mohlo platit v prenatalni diagnostice,
pfi které by se v ¢asném stadiu téhoten-
stvi mohlo zvazovat jeho preruseni pfi
nalezu potencidlné maligni mutace pro
hypertrofickou kardiomyopatii.



Jaké léky musi nemocny s hypertrofickou

kardiomyopatii uzivat?

VétSina nemocnych nemusi uzivat zadné
Iéky. Pokud za¢ne byt nemocny limito-
van ve svych béznych &innostech dus-
nosti nebo bolestmi na hrudi (ve vétsiné
pfipadl se oba ptiznaky sdruzuji), prede-
pise lékai obvykle néktery z preparatli ze
skupiny beta-blokdtorti anebo verapa-
mil. Tyto léky zpomaluji srde¢ni ¢innost,
snizuji naroky srdce kyslik, a tudiz na pro-
krveni, zlepsuji nékteré funkéni parame-
try srdce a také ve vétsiné pfipadl snizuji
pfipadnou nitrokomorovou obstrukci.
Priblizné 90 % vsech nemocnych pocitu-
je po téchto lécich vyrazny Ustup potizi
a zlepseni tolerance zatéze. Vétsina ne-
mocnych [é¢bu sndsi dobre, avsak i tyto
Iéky mohou mit i urcité nepfijemné, ne-
zadouci ucinky, které se projevuji pfilis
vyraznym zpomalenim srdecni &innosti
a naslednou uUnavou, zhorsenim dus-
nosti, poklesem krevniho tlaku a z toho
plynouci malatnosti, snizenim potence
u muzl, otoky dolnich koncetin nebo
Zacpou.

Pfi poruchach srde¢niho rytmu, které
vedou casto k prudkému zhorseni dus-
nosti, se nékdy uzivda amiodaron, ktery
je ze skupiny antiarytmik (Iék( potlacu-
jicich poruchy srde¢niho rytmu) prav-
dépodobné nejucinnéjsi, avsak ma radu
nezadoucich Gcinkd, které jeho podava-
ni omezuji. Mezi nejvyznamnéjsi patfi
poruchy funkce s$titné Zlazy, a to jak ve
formé nadmeérné i snizené funkce, zmé-
ny pigmentace klize nebo nejhorsi, ale
nastésti malo casty nezddouci Ucinek
ve formé vzniku plicni fibrézy vedouci
k vyrazné dusnosti.

Pfi castéjsich poruchach srde¢niho ryt-
mu je tieba podavat i warfarin vedouci

ke snizeni krevni srazlivosti. Timto zpa-
sobem zajistime, Ze v méné pohyblivych
Castech srdce pfi poruse srde¢niho ryt-
mu nedojde ke vzniku krevni srazeniny.
Ta by mohla posléze vycestovat ze srdce
a ucpat nékterou tepnu v mozku nebo
jinde s dalekosahlymi komplikacemi. Pfi
l[é¢bé warfarinem je nutna kontrola
krevni srazlivosti nejméné jednou mé-
sicné, pficemz cilova davka léku by méla
ménit srazlivost na hodnoty INR 2-3 (INR
jsou jednotky, ve kterych se krevni sraz-
livost v daném pfipadé udava; normalni
srazlivost predstavuje INR 1). Nejcastéjsi
komplikaci této 1é¢by je krvaceni, jehoz
pravdépodobnost prudce narGsta pfi
hodnotach INR nad 5.

Jak se postupuje, pokud ma pacient potize
i pfi uzivani jmenovanych léki?

Neucinnost 1ékd muze byt zpUsobe-
na raznymi pfi¢inami. Jednou z nich je
postupné zhorsovani systolické funkce
a vyvoj srdec¢niho selhani, dalsi je i pres
Ié¢bu Iéky pretrvavajici obstrukce ve
vytokovém traktu levé komory.

V pfipadé, ze dochdzi k postupnému
zhorsovani srdecni cinnosti ve formé
snizeni funkce srdce jako pumpy (tento
nepfiznivy vyvoj postihuje méné nez 5 %
diagnostikovanych nemocnych), pak se
podavaji dalsi Iéky vedouci k usnadnéni
srdecni ¢innosti, a to bud formou snizeni
objemu krve, kterou srdce musi precerpa-
vat (mocopudné Iéky - diuretika), nebo
formou snizeni odporu, proti kterému
srdce pracuje, tedy roztazenim perifer-
nich tepen (nejcastéji ACE inhibitory).
V pfipadé, zZe pfetrvava vyznamna
obstrukce v levé komote i pres lécbu,
mame k dispozici tzv. nefarmakologické
moznosti jeji 1éCby. V motolském centru
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pro hypertrofickou kardiomyopatii mame
v ramci Ceské republiky nejvétsi zkusenosti
jak s katetrizacni, tak i chirurgickou lé¢bou
obstrukce u hypertrofické kardiomyopatie.
Podobnym zpUsobem jsme Iécili témér
100 pacient(.

Jakym zpiisobem Ize eliminovat obstrukci
v levé komoie?

Nej¢astéjsim postupem uzivanym v Ces-
ké republice je tzv. alkoholova septalni
ablace. Pfi ni pomoci katetrl zavede-
nych z tfisel skrz velké cévy az do srdce
aplikujeme malé mnozstvi koncentrova-
ného alkoholu (96 %) do malé tepénky
zasobujici zbytnély srde¢ni sval tvofici
obstrukci (pfekazku vytoku krve) v levé
komote. Alkohol zplsobi odumfieni této
nadbytecné tkané a béhem nékolika mé-
sicl (zpravidla 3) dojde k UplIné nebo ¢as-
te¢né normalizaci vypuzovani krve z levé
komory do aorty. Tento vykon je jen mi-
nimalné bolestivy a je zpravidla spojen
s tydenni hospitalizaci v nemocnici, z to-
ho asi 2 dny stravi pacient na koronarni
jednotce (jednotce intenzivni péce kardio-
logického oddéleni). Nejcastéjsi kompli-
kaci vykonu je pferuseni drah vedoucich
srde¢ni vzruch uvnitf srdce. Tim dojde
k vyraznému zpomaleni srdecni akce.
Jedinou moznou lé¢bou této komplika-
ce je pak implantace kardiostimulétoru
(malého pocitace velikosti krabicky od
sirek pod kizi v oblasti pod kli¢ni kosti;
z kardiostimulatoru vedou zpravidla dvé
elektrody do srdce pomoci nichz pfistroj
monitoruje srdec¢ni ¢innost nebo pripad-
né i stimuluje srde¢ni oddily ve spravné
Casové posloupnosti a ve spravném ryt-
mu). Tato komplikace nastava pfriblizné
u 8-25 % pacientl lécenych pomoci al-
koholové ablace (na naSem pracovisti se

tato komplikace vyskytla v 8 % pripadu
za poslednich 9 let). Ostatni komplikace
jsou vzacné a jejich Cetnost se pohybuje
kolem 1 %. Jsou popisovana rovnéz umr-
ti pacientl Ié¢enych timto zpUsobem.
Zda se, ze jejich Cetnost Uzce souvisi se
zkusenosti pracovisté s touto metodou.
Na Spickovych pracovistich se pohybuje
kolem1%.

Po alkoholové septélni ablaci dochazi
pacient ke svému kardiologovi zpocatku
Castéji a postupné jednou ro¢né (kont-
rolujeme nemocné 3 tydny, 3 mésice, 6
mésicl 12 mésicl po vykonu a posléze
jednou ro¢né).

Existuje néjaka alternativa alkoholové
ablace?

Priblizné pred 20 lety zacali néktefi kardi-
ologové véfit, Ze moznou lé¢bou obstruk-
ce je i implantace kardiostimulatoru ve
specidlnim funkénim rezimu oznacuji-
cim se zkratkou DDD (obr. 3). Z nékolika
vyznamnych studii viak bohuzel vime,
Ze tento postup sice v priméru vede
k urcitému poklesu obstrukce, aviak
tento pokles je relativné maly a neve-
de k vyraznéjSimu zlep3eni potizi. Proto
ho v soucasné dobé provadime pouze
u nemocnych, ktefi jsou ve vysokém
véku anebo maji fadu pridruzenych cho-
rob, které vylucuji agresivnéjsi pfistup.

Je mozna i chirurgicka lécha obstrukce?

Chirurgicka lé¢ba ma stejné indikace
jako lé¢ba pomoci alkoholové septalni
ablace. Jednd se o technicky narocny
vykon, pfi kterém se po otevieni aorty
vyfizne nadbyte¢na tkan mezikomorové
prepazky pod kontrolou zraku (obr. 4)



anavic se mlize pfipadné osetfiti zméné-
na mitraIni chlopen. Vyhodou operace je
pfima zrakové kontrola operujiciho Iéka-
fe, dobfe odhadnutelny vysledek a moz-
nost kombinace vykonu i s o3etfenim mi-
tralni chlopné. Nevyhodou je dyskomfort
pacienta pfi velké srde¢ni operaci a také
jeji zna¢na naro¢nost. Ta je pficinou po-
mérné vysoké umrtnosti operace v cen-
trech, kde se timto vykonem rutinné
nezabyvaji (v inicialni fazi pres 10 %, na
$pickovych pracovistich pod 2 %). Do jis-
té miry v3ak identické plati i o alkoholo-
vé ablaci, kterd by rovnéz neméla patfit

odstranénd tkan

PK = pravd komora
LK = levd komora

Obr. 3
Schematicky obraz naimplantované-
ho kardiostimuldtoru

do spektra vykonU na pracovistich, ktera
ji neprovadi rutinné.

Jak dlouha je pracovni neschopnost po
alkoholové ablaci nebo po myektomii?

Na tuto otdzku neni jednoduché odpo-
védét, protoze zalezi na mnoha okolnos-
tech kazdého jednotlivého pfipadu. Po
alkoholové ablaci je hospitalizace zpra-
vidla do 7 dni a dalsi rekonvalescence
je kratka. Vétsina nemocnych se po 3 tyd-
nech mize vratit do prace. Po myekto-

Obr. 4

Mpyektomie, jejimz smyslem je stejné
Jjako u alkoholové septdini ablace zmen-
Sit nebo eliminovat obstrukci (svalovou
prekdzku proudéni krve z levé komory
do aorty).
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mii presahuje délka hospitalizace jeden
tyden a rekonvalescence je jisté delsi,
minimalné jeden mésic.

Jaka je kvalita Zivota po obou vykonech?

Vétsina nasich pacientd, ktefi podstoupili
alkoholovou septalni ablaci, trpéla zna¢-
nou dusnosti, v prdméru nebyli schopni
vyjit najednou vice nez dvé patra do scho-
du. Za tii mésice po vykonu se jejich tole-
rance zatéze vyrazné zlepsila, takze udava-
li dusnost pouze pfi velké namaze. Stejné
vysledky se uddavaji i po myektomii.

Vedou tyto vykony i k prodlouZeni Zivota
nemocnych s hypertrofickou
kardiomyopatii?

Zatim neexistuji zadné zcela spolehlivé
udaje o prodlouzeni zivota nemocnych
pomoci obou jmenovanych vykona. Ur-
Cité prace toto naznacuji v souvislosti
s Uspésné provedenymi myektomiemi.
Vyzkum v3ak zatim takhle daleko nepo-
krocil.

Existuje tedy néjaky vykon, ktery vede
k prodlouzeni Zivota nemocného s
hypertrofickou kardiomyopatii?

Predem je nutné zdraznit, ze vétsina ne-
mocnych nema délku Zivota zkracenou
na zakladé hypertrofické kardiomyopatie
samotné. Avsak u pfiblizné 10-20 % ne-
mocnych to predpokladame. Jak uz bylo
uvedeno vyse, provadime tzv. rizikovou
stratifikaci nemocnych, pomoci niz identi-
fikujeme ty s nejvyssi pravdépodobnosti
vzniku nahlé smrti. U téchto nemocnych
bylo presvédcivé prokazano, ze implan-
tace malého pfistroje (podobné jako

kardiostimuldtoru) zvaného obvykle
zkratkou ICD (,implantabilni kardio-
verter-defibrildtor”) vede k prodlouze-
ni Zivota (obr. 5). Podstatou pfistroje je
monitorace srde¢ni ¢innosti a v pfipadé
vzniku Zivotohrozujici poruchy srdecni-
ho rytmu aplikace elektrického vyboje
do srdce, coz vede ke znovunastoleni
spravného srde¢niho rytmu. Ukazuje se,
Ze pii indikaci pacientt k implantaci ICD
dochazi u 11 % jiz dfive zresuscitovanych
pacientl k uc¢innému vyboji rocné. Pfi
implantaci ICD na zakladé bézné pou-
zivanych pravidel bez pfedchozi resus-
citace dochdzi k u¢innému vyboji u 5 %
pacientl ro¢né. ICD se musi kontrolovat
v pravidelnych intervalech jednou az
dvakrat rocné.

Je omezena pohybova aktivita
nemocnych s hypertrofickou
kardiomyopatii?

Prestoze je vétSina nemocnych s hyper-
trofickou kardiomyopatii limitovana jen
minimalné ve svych pohybovych akti-
vitdch, stejné se domnivame, Ze fyzicka
z3téz je pfi tomto onemocnéni zcela ne-
vhodna. Jisté je, Ze nemocni by neméli
zavodné sportovat. Bohuzel je viak i vét-
Sina rekreacnich pohybovych ¢innostine-
vhodna (tab. 2). S tim samoziejmé souvisi
i profesionalni ¢innost nemocnych. Ti by
se méli vystfihat vsech fyzicky naro¢nych
povolani. Diskuse se vedou o zpUsobilos-
ti vykonavat velmi zodpovédné profese
pilotl ¢i strojvidci. Na toto téma neexis-
tuje mezi odborniky jednotny nazor.



Jsou téhotenstvi nebo porod pacientek
s hypertrofickou kardiomyopatii spojeny
s vyssim rizikem?

Vétsinou nikoliv. Medicinska literatura je
pomérné skoupd na informace o téhot-
nych pacientkadch s hypertrofickou kar-
diomyopatii, aviak zda se, Ze ve vétsiné
piipadd by méla gravidita i porod probi-
hat obvyklym zplsobem. Jiny postup by
se zfejmé volil u téZzce symptomatickych
zen.

Sledovani pacientii s hypertrofickou
kardiomyopatii

Medicina i v pfipadé hypertrofické kardio-
myopatie pfinasi neustale nové informace
a vyzaduje zmény zastaralych postupt.

Zaroven se jedna o onemocnéni, které
v ramci kardiologie nepatfi mezi nejcastéjsi,
a navic, jak bylo uvedeno vy3e, jsou nékteré
Ié¢ebné postupy u nemocnych s hypertro-
fickou kardiomyopatii zatizeny pomérné
vysokym rizikem. Pfedeviim z téchto
dlvodl by méli byt pacienti pokud moz-
no centralizovani a sledovani (alespon
obdas) ve specializované ambulanci na
pracovisti, které se této problematice
soustavné vénuje. Jediné tento pfistup
jim zajisti kontinudlni sledovani a lécbu
véetné dostupnosti nejmodernéjsich 1é-
¢ebnych postupt.

obr. 5
Schematicky obraz naimplantovaného
kardioverteru-defibrildtoru



Tab. 2

Doporuceni tykajici se fyzické zatéze a sportu
u pacientii s HCM

Fotbal

Hokej
Basketbal
Hazena

Squash

Sprinty

Tenis (dvouhra)
Windsurfing
Posilovani
Potapéni

Zcela nevhodné

Volejbal
LyZovani
Vytrvalostni béh

K individualnimu Tenis (¢tythra)

posouzen Jizda na kole
Jizda na koni
Plavani
Golf
Plavani - koupani
Mozné Snorchlovani
Brusleni

Rychla chlize

18



sanofi aventis

Protoze na zdravi zdlezi.

B BRAUN

SHARING EXPERTISE



Hypertrofickd kardiomyopatie je nejcastéjsim dedicnym kardiovaskuldrnim
onemocnénim. Predpokldddme, Ze v Ceské republice jim trpi 10-20 tisic nemoc-
nych. Informace o tomto onemocnéni jsou velmi potiebné jak pro nemocné sa-
motné, tak i pro jejich rodinné prislusniky. Pri sou¢asném stavu pozndni musime
totiz vysetrovat nejen nemocné s rozvinutou formou hypertrofické kardiomy-
opatie, ale pravidelné rovnéz i jejich prvostupriové pfibuzné. Ti mohou byt rov-
néz postiZeni, aniz by o tom vsak dosud védéli.

Tento text pfindsi odpovédi na nejcastéjsi otdzky, které ndm pacienti kladou
v ambulanci naseho Centra pro hypertrofickou kardiomyopatii (Kardiologické
oddéleni Kardiovaskuldrniho centra pro dospélé, FN v Motole, Praha). Ctendr se
dozvi o podstaté onemocnéni, jeho dédicnosti, zplisobech vysetfovani a lécby
arovnéz o progndéze nebo omezenich pohybového rezimu u diagnostikovanych
nemocnych.

Vérim, Ze tento text bude ku pomoci nasim pacientim. Predevsim pro né byl
napsdn.

Josef Veselka




