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Patolog Donald Teare popsal presné pred 50 lety
a o rok pozdéji publikoval v British Heart Journal
osm pripadt zemrelych ve véku 14-44 let, z nichz
sedm zemrelo nahle, a u vSech pitva prokazala ,asy-
metrickou hypertrofii srdce“. Touto publikaci pred-
znamenal velky zajem o onemocnéni nazvané posléze
jako hypertroficka kardiomyopatie (HCM), avSak na-
lezy tehdy kvalifikoval jako difuzni tumory myokardu
(diffuse tumours of the myocardium).®

Od té doby se timto onemocnéni zabyvala cela rada
badatelt. Zajimavé bylo, Ze témeér kazda vyzkumna
skupina se tomuto onemocnéni snazila dat vlastni
pojmenovani, takZe do konce 70. let se v literature
objevilo pribliZn€ 70 nazva pro onemocnéni nazyvané
v poslednich 30 letech pomérné konzistentné: HCM.
PrestoZze se HCM povazuje za nejcastéjsi dédiéné
kardiovaskularni onemocnéni s prevalenci priblizné
0.2 %, tak pocet vyzkumnych skupin, které jsou
schopny bud samostatné nebo pomoci multicentric-
ké studie dat dohromady soubor presahujici 200-300
pacientt1, by se dal spocitat na prstech jedné ruky.
Krome jiného ma tento fakt jeden vyznamny dusledek
pro klinickou kardiologii. VétSina pravidel tykajici se
diagnostiky a 1écby HCM je po léta urcovana velmi
uzkym okruhem klinikt-vyzkumnikti, coZ mimo jiné
vede k nesmirné prekvapivym zménam ¢i dokonce
zvratim v nahliZeni na toto onemocnéni. Na druhou
stranu v dutsledku ur¢ité setrvacnosti jiz zaZitych
pravidel klinické prace se tak na poli HCM c¢asto
nachazime v oblasti mytt a jiZ pfekonanych pravi-
del (n€ékdy obracenych doslova naruby). Nékolik
z nich uvadime.

.HCM je primdrni onemocneéni srdce, charalterizova-
né jinak nevysvétlitelnou hypertrofii stén pri nedilato-
vanych srdecnich kkcomordch®. Tato definice je pro kli-
nickou praxi dobfe pouzitelna, avSak nezahrnuje
pacienty s HCM, u kterych se vyrazné&jsi hypertrofie
vubec nevyvine. Pritom vSak mikroskopicky obraz
myokardu by potvrdil nalez typicky pro HCM a pa-
cienti by mohli byt nositeli typické mutace napiiklad
pro troponin T. Jinymi slovy, existuje mal4d skupina
pacientti s HCM, ktefi nemuseji mit vyraznéjsi hy-
pertrofii levé komory a tloustka stény levé komory se
pohybuje pouze v hrani¢nich hodnotach 12-14 mm.
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.HCM je onemocnéni zptisobené geny kédujicimi sar-
kkomerické proteiny“. V soucasné dobé je znamo vice
nez 250 mutaci, které mohou vést k HCM. Avsak i pri
tomto poc¢tu se u 40 % pacienttl nenajde Zadna zna-
ma mutace ovliviiujici sarkomerické proteiny. Navic
se ukazuje, Ze u n€kterych pacientt s typickym obra-
zem HCM vubec nejde o patologii ovliviiujici sarko-
merické proteiny. Nazyvame je tedy nesarkomerické
kardiomyopatie.®

LHCM je asi ve 30 % pripadit doprovazena klidovou
obstrulci v levé komore, a to nejéastéji v oblasti vyto-
Icového traktu®. Obstrukce a HCM byly spojovany pre-
devsim v 50. a 60. letech minulého stoleti. Po zave-
deni echokardiografie do klinické praxe se ukazalo, Ze
vétSina pacientu (asi 70 %) klidovou obstrukei vii-
bec netrpi. Nicméné soucasnd multicentricka studie
zabyvajici se pozatéZovou echokardiografii pacienttl
s HCM prokézala, Ze opak je pravdou.® Pravdépo-
dobné 70 % pacientt1 trpi nitrokomorovou obstrukei
a u vétSiny z nich je obstrukce vyvolatelna pouze
zatézi. Zaver této studie, ktera by vsak méla byt jeste
potvrzena, protoZe neni jisté, zda se nejednalo o se-
lektovanou populaci, ma zasadni klinické konsekven-
ce. V8ichni symptomati¢ti pacienti s HCM a bez Kkli-
dové obstrukce by méli byt vySetfeni pomoci zatézové
(dynamicka zatéZ, nikoliv provokacni testy!) echokar-
diografie. Asi u poloviny z nich najdeme vyznamnou
subaortdlni obstrukeci. Tim se zcela zdsadné méni
nejen diagnosticky algoritmus u pacienta s HCM, ale
zfejmé& i pocet pacientti indikovanych k nefarma-
kologické 1écbé - tedy alkoholové septalni ablaci
a myektomii. Navic nutnost vySetfeni témér kazdého
pacienta s HCM (kromé téch, ktefi jiz v klidu maji
vyraznou obstrukeci) pomoci zatéZové ¢i spiSe poza-
téZové echokardiografie s dalsi pripadnou indikaci
k nefarmakologické 1é¢bé povede nepochybné k veétsi
centralizaci pacientt s HCM.

.Po stanoventi diagnézy HCM je zapotrebi vysetrit prvo-
stupriové pribuzné nemocného vzhledem Ik priblizné
50% pravdépodobnosti, Ze i oni trpi identickkym onemoc-
nénim*. Toto chronicky znamé a v praxi ¢asto neuplat-
nované pravidlo vSak zapomina na fakt, Ze u nékterych
nemocnych se hypertrofie objevi az ve vysSim véku.
Tudiz i pri negativnim ndalezu (elektrokardiografické
zmény obvykle predchézeji zménam echokardiogra-
fickym) je nutno provadét dalsi opakovana vySetreni
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prinejmensim jednou za pét let.” Vyjimku mohou tvo-
rit nemnozi pribuzni pacientti se znamou mutaci,
u kterych se provede genetické vySetfeni s negativnim
nalezem. V soucasné dobé vyuzZivame genetické tes-
tovani v Ceské republice pouze vyzkumné, a tak je
pravdépodobnost této varianty opravdu velmi nizka.
Nicméné genetické vySetfeni ma nyni kromé dcisté
vyzkumnych cili predevsim dopad z hlediska vysoké
negativni prediktivni hodnoty prvostuprniovych pribuz-
nych pacienttt s prokdzanou HCM.

,Pritomnost rizilkcové mutace je vellkkym klinickym rizi-
lcovgm faktorem*. Bohuzel pres velkou snahu a opti-
mismus nékterych praci se spiSe ukazuje, Ze nikoliv
pouha pritomnost rizikové mutace urcuje prognézu
pacienttt s HCM, ale jde spiSe o cely komplex rozho-
dujicich faktort.® V rodinach s rizikovou mutaci se
tak mohou nalézt pripady nemocnych s napadné
odliSnou prognézou. Soucasna kritéria rizikové stra-
tifikace (a tim indikace k implantaci kardioverteru-
defibrilatoru) mtizeme povazovat za dobra z hlediska
velké skupiny pacientti s HCM, av$ak z hlediska indi-
vidualniho posouzeni jsou zatim nedostate¢na a maji
jesté stale nizkou negativni prediktivni hodnotu.

,HCM je onemocnéni s vysokym rizikem ndhlé smrti
a pacienti s HCM maji horsi Zivotni prognézu®. Toto
tvrzeni zakotvené v nékterych doporucenich az do
poloviny 90. let se opiralo o vysledky sledovani se-
lektovanych nemocnych z vysoce specializovanych
center. Omyl byl odhalen pribliZzné pred 10 lety, kdy
se ukazalo, Ze neselektované soubory nemocnych
s HCM nemaji vyznamné horsi prognézu nez ostatni
populace.“9 Predevsim kouzla statistiky a hodnoceni
relativn€é malych soubort pacienti mohou vést
k podobnym zavértim, avsak pfi podrobnych rozbo-
rech nalezneme bezpochyby podskupiny vyrazné rizi-
kovych pacienttl, odpovidajicich svym rizikem nahlé
smrti pravé selektovanym soubortim z obdobi pred
20 lety. Takovych pacientti je mezi vSemi nemocnymi
s HCM priblizné 10-20 % (a podobna bude zrejmé
i potfeba implantaci kardioverterti-defibrilatort);
v soucasné dobé jejich riziko nahlé smrti stratifikuje-
me na zéakladé klinickych a anamnestickych udajt
(nevysvétlitelné synkopy, nahla smrt v rodiné, komo-
rové tachykardie pri Holterové monitorovani, ne-
schopnost zvysit krevni tlak o vice neZ 20 mm Hg pri
dynamickém zatéZovém testu, zesileni stény levé ko-
mory nad 30 mm). Kromé€ implantace kardioverterti-
-defibrilatorti vSak zatim nevime, zda jakéakoliv mo-
difikace rizikovych faktori znamené rovnéz zlepSeni
prognoézy pacienttt s HCM.
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Vyse uvedené priklady nas vedou mimo jiné k nasle-
dujicim zavéram:

1. Relativné nizky pocet pracovist, zabyvajicich se
celosvétové HCM, vede k netinosnému stavu, pri kte-
rém pretrvavaji v této problematice nékteré nesprav-
né zaveéry zcela zasadni duleZitosti po cela desetileti.
(Uvidime, jaka dalsi prekvapeni jesté prinese blizka
budoucnost.) Potfeba dal$ich vyzkumnych center je
tedy jednoznacna.

2. HCM neni jednim onemocnénim, ale konglome-
ratem jednotlivych srde¢nich chorob, které maji po-
dobné projevy, a to predevsim z hlediska srdec¢ni
morfologie. Bez bliZsich znalosti z oblasti genetiky,
patologie a patofyziologie HCM nebudeme schopni
stanovit pravidla diagnostiky a 1é¢by, jez by byly
uc¢inné pro vSechny nemocné s nékterym z onemoc-
néni projevujicim se jako HCM.

3. Slozitost problematiky a organiza¢ni naro¢nost
z hlediska uplatiiovani spravnych diagnostickych
a lécebnych postupti nas vede k presvédceni, Ze pa-
cienti s HCM by meéli byt vySetfovani ve specializo-
vanych centrech.

4. Genetické vySetrfovani nemocnych s HCM a pri-
padné i jejich prvostupriovych pribuznych je ne-
zbytnou a spravnou cestou. Vzhledem ke slozZitosti
a nesmirné finanéni naro¢nosti téchto vySetreni se
vSak vétstho uplatnéni genetického poradenstvi
dockame pravdépodobné az za mnoho let.
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