OBRAZY V KARDIOLOGII
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Kardialni varianta Fabryho choroby
manifestujici se jako hypertroficka
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Autofi predstavuji piipad 55letého muze, ktery byl pro palpitac-
ni obtiZe v roce 2003 vySetien kardiologem v misté svého byd-
listé. Echokadiograficky byla zjisténa hypertrofie levé komory,
ktera byla hodnocena, vzhledem k absenci anamnézy arterialni
hypertenze, jako obraz hypertrofické kardiomyopatie; dale byl
popsan myxom levé siné. Ve stejném roce nemocny podstoupil
uspés$né chirurgické odstranéni atridlntho tumoru v regiondlnim
kardiocentru. Od té doby byl nadale v pé¢i kardiologa a lé¢en
beta-blokatorem. V roce 2005, na zakladé informace o zahajeni
celorepublikového screeningu Fabryho choroby u muzu s nevy-
svétlitelnou hypertrofii levé komory v ¢asopise Cor et Vasa
(studie FACSS)," byl nemocny odeslan k vySetfeni na nase
pracovisté. Echokardiograficky jsme zjistili téZkou koncentrickou
hypertrofii levé komory se zachovalou ejekéni frakei (obrdzek 1),

ale snizenou systolickou deformaci myokardu podle 2D strain
analyzy (obrdzek 2), tézkou diastolickou dysfunkci restriktivniho
typu a vyznamnou mid-ventrikuldrni dynamickou obstrukci
v dtsledku hypertrofie papilarnich svalt (vrcholovy gradient
v klidu 100 mm Hg), viz obrdzky 3 a 4. Biochemicka vyS$etfeni
prokazala vyrazné snizenou plazmatickou aktivitu a-galaktosidazy
A a zvy$enou koncentraci globotriaosylceramidu v moci. Vysled-
ky dalsich vySetfeni neprokazaly postizeni jinych organt, prede-
v§im nebyly pfitomny koZni manifestace Fabryho choroby
a rendlni postiZeni, v¢etné absence proteinurie. Genetické vy-
$etfeni potvrdilo pfitomnost mutace ¢ [801 + 48T > G] genu pro
a-galaktosiddzu A. Findlné byla stanovena diagnoza tzv. kardial-
ni formy Fabryho choroby a zahdjena enzymaticka substitu¢ni
lécba (Fabrazyme®).

Obrazek 1 Transthorakalni echokardiografické vysetreni: v apikalni
¢tyfdutinové projekci je patrna tézka koncentricka hypertrofie levé
komory

LK - leva komora

Obrazek 2 Transthorakalni echokardiografické vysetieni: 2D strain
analyza v apikalni ¢tyfdutinové projekci, prokazujici snizené hodnoty
vrcholové systolické deformace myokardu levé komory (Sipka)
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| 5V: 0.9 mm
LVRej: 19.38 crts

Obrazek 3 Transthorakalni echokardiografické vysetieni: pfi pouziti
barevného dopplerovského mapovani je v apikalni projekci na dlouhou
osu patrna turbulence proudéni vznikajici uprostfed dutiny levé komo-
ry, ukazujici na pfitomnost mid-ventrikularni obstrukce (Sipka)

LK - leva komora

Fabryho choroba je na chromosom X vazané onemocnéni
podminéné deficientni aktivitou lysosomdalniho enzymu
a-galaktosidazy A, kterd vede ke stfadani glykosfingolipida v fadé
tkani a organd. Klinické manifestace jsou Cetné, typické jsou
projevy kozni (tzv. angiokeratomata), postizeni renalni, neuro-
logické a kardidlni. Charakteristickou kardidlni manifestaci je
hypertrofie levé komory.?» Opakované byla popsana tzv. kardidlni
varianta onemocnéni, kdy jedinym projevem choroby je hyper-
trofie levé komory. Hypertrofie levé komory na podkladé Fabryho
choroby se podle soucasnych pozorovani vyskytuje ptiblizné
u 1-3 % jedincti vedenych pod diagnézou hypertrofické kardio-
myopatie.®

Néami uvedeny pripad demonstruje diilezitost systematického
screeningu Fabryho choroby u vSech nemocnych s jinak nevysvét-
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Obrazek 4 Transthorakalni echokardiografické vysetreni: kontinualné
dopplerovska analyza kvantifikujici vyznamnou mid-ventrikularni ob-
strukci levé komory s maximalnim intraventrikularnim tlakovym gra-
dientem zhruba 100 mm Hg (Sipka)

litelnou hypertrofii levé komory, véetné raritnich forem, jako je
napt. mid-ventrikuldrni dynamickd obstrukee.
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