Informace pro pacienty

Hypertroficka kardiomyopatie

1. Normalni srdce

Srdce je specialnim typem svalu, ktery se stahuje
pravidelné a kontinualné s cilem vypudit krev do
plic a do celého téla. Sklada se ze ¢tyr dutin - dvé
siné (nahore) a dvé komory (dole). Schopnost srdce
pumpovat krev do celého krevniho obéhu je
zajiSténa elektrickou aktivitou a Sitenim
elektrického impulzu v jeho bunkach. Impulzy se
opakuji v cyklech a jeden cyklus je zodpovédny za
jeden srdecni stah.

2. Hypertroficka kardiomyopatie (HCM)
Hypertrofickd kardiomyopatie (HCM) je
onemocnéni srdce projevujici se zbytnénim srdecni
svaloviny, nejcastéji v oblasti mezikomorové
prepazky (¢ast srdce mezi levou a pravou
komorou). Mira zbytnéni a rozsahu postizeni
svaloviny se lisi od pacienta k pacientovi.
Onemocnéni typicky postihuje oblast levé komory,
ale nékdy se postiZzeni objevuje i v oblastech
komory pravé. U nékterych pacientll mlze
ztlusténi svaloviny komor zpdsobovat

prekazku toku krve srdcem, kdy pouzivame termin
hypertroficka obstruktivni kardiomyopatie.

Ve zdravém srdci lezi bunky tvofici jeho svalovinu

v souvislych rovnych liniich (obrazek 1 vlevo),

v pfipadé pacientdl s HCM vznika tzv. ,myokardialni
disarray”, kdy buriky lezi neorganizované, chaoticky
v poprehazovanych liniich (obrazek 1 vpravo).
Svalovina srdce nabyva na tuhosti, coz stéZuje praci
srdce efektivné pumpovat krev do krevniho obéhu.

Mormdlni struktura srdeéniha svalu Myokardidlni "disarray”

Obrazek 1
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3. Prevalence a dédicnost

PFiblizné 1 z 500 lidi trpi hypertrofickou
kardiomyopatii (prevalence onemocnéni). HCM
radime ke geneticky podminénym chorobam, kterd
vznikaji na podkladé defektu (mutace) v genu.
Postizeny gen se mize dédit v dané rodiné.

Geny jsou soucasti nasi DNA, ktera nese informaci
(kéd) pro vznik molekul (protein) a HCM vznika
pravé poskozenim gentli zodpovédnych za tvorbu
molekul v srdci.

Kazdy ¢lovék nese dvé kopie gend, které se mlzou
uplatnit v rozvoji HCM. Mutace v jedné kopii
nékterého z téchto genl (od matky nebo otce) je
dostatecna ke vzniku HCM. To se nazyva
autosomalné dominantni typ dédi¢nosti a rodic,
ktery nese tuto mutaci ma 50 procentni Sanci (1:2)
pFenosu nemoci na své déti. Sance, 7e dité
mutovany gen nezdédi je rovnéz 50 procent.

V nékterych pfipadech mize dojit k nové mutaci
(de novo mutace) ve vajicku, spermii nebo v
samotném embryu. V tomto pfipadé rodi¢e nemaji
mutaci a ani onemocnéni HCM, zato dité HCM ma
a mUZe tuto nemoc prenést na své vlastni
potomky.

Vice informaci: https://guardheart.ern-net.eu
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4. P¥iznaky

Vétsina jedincd s HCM nepocituje dlouhou dobu
Zadné potize, nebo ma onemocnéni staciondrni
prabéh. U nékterych jedincl se nahle objevuji
zavazné symptomy zplsobené nejéastéji arytmiemi
(abnormalnim srde¢nim rytmem). U jinych se zase
onemocnéni pomalu zhorSuje postupem ¢&asu, kdy
progresivni narlst tuhosti srdec¢ni svaloviny vede
k vyznamnému ztizeni pumpovani krve srdcem do
obéhu. Nejcastéjsi priznaky jsou dusnost
(dyspnoe), bolesti na hrudi (stenokardie), pocity
buseni srdce (palpitace) vznikajici na podkladé
arytmii, mdloby ¢i ztrata védomi (synkopa).

5. Diagnostika

NejdlleZitéjsi vySetfovaci metody pro stanoveni
diagndézy HCM jsou: odebrani kompletni anamnézy,
patrani po moznych znamkach vyskytu HCM v
rodiné, fyzikalni vySetreni, elektrokardiogram
(EKG), echokardiografické vysetteni (ECHO),
zatézové vysetieni, monitorace srde¢niho rytmu
(Holter vysetreni), elektrofyziologické vysetreni
srdce a magnetickd rezonance (MRI) .

5.1. Elektrokardiogram (EKG)

Jednd se o jedno ze zakladnich kardiologickych
vysetieni, kdy se nalepi malé naplasti s elektrodami
na hrudnik a koncetiny, které jsou propojené
kabely s EKG nahravajicim pfistrojem a ten je
nasledné v pribéhu par sekund schopen zachytit
elektrickou aktivitu srdce. Nékdy je potrebné
provést EKG vySetfeni opakované.

Prosinec 2018

5.2. Echokardiografie (ECHO)
K zobrazeni srdce vyuziva echokardiografie

ultrazvukové viny. Vysetreni dokaze detekovat
rézné strukturalni zmény srdce, napfriklad
onemocnéni srde¢niho svalu jakym je HCM, oblasti
ztluSténi svaloviny srdce nebo také abnormality
srdecnich chlopni.

5.3 Zatézovy test

Zatézovy test je zaloZeny na stejném principu jako
elektrokardiografické vysetreni, akorat se EKG toci
pred, v pribéhu a po zatézi na kole nebo vzacnéji
na bézeckém pasu. Toto vySetfeni ma za cil zachytit
veskeré zmény v elektrické aktivité srdce, ke
kterym dochazi pfi fyzické zatézi.

5.4. Monitorace EKG — Holter vysetieni

Holter vysetieni vyuziva maly digitalni pristroj
pfipevnény bud to kolem pasu a nebo kolem
zapésti s Ctyrmi az Sesti elektrodami prilepenymi
na hrudniku. V pribéhu 24 — 48 hodin (maximalné
7 dni) monitoruje toto zatizeni elektrickou aktivitu
srdce, vSechny aktivity v priilbéhu monitorace
zaznamenava pacient do “deniku”.

5.5. Magneticka rezonance (MRI)

Vysetfeni magnetickou rezonanci vyuziva k
zobrazeni struktur srdce vlastnosti magnetického
pole. Samotny pfistroj se skldda z velkého tunelu s
IGzkem uprostied, které se zasouva s pacientem do
tunelu. VySetfeni trva asi 1 hodinu. MRl umozZiuje
vyborné zobrazeni srdce a cév, miru postizeni
srdec¢niho svalu véetné identifikace jizveni (fibrozy)
v srdci.

5.6. Genetické vysSetieni
U vice neZ poloviny rodin s diagnézou HCM se dafi

identifikovat mutaci v genech zodpovédnych za
toto onemocnéni. ProtozZe nejsou dosud znamé
vsechny geny zpUsobujici toto onemocnéni,
negativni vysledek genetického vysetreni (bez
nalezu pricinné mutace) nemuze vyloucit dédi¢ny
pGvod HCM.

6. Lécba

Ackoliv dosud neni zndma kauzalni terapie
hypertrofické kardiomyopatie, je k dispozici
symptomaticka terapie, kterd prinasi ulevu od
pfiznakd nemoci a sniZuje dlouhodobé riziko
nahlého Umrti. Vétsina potizi se zlepsi uzivanim
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Iékl ze skupin betablokator(, blokatorud kalciovych
kanal(, antiarytmik a antikoagulancii. Ma-li pacient
vysoké riziko nahlé srde¢ni smrti (naptiklad stav po
predchozi srdecni zastavé) nebo na farmakologické
terapii nedochazi k dostatecné ulevé od symptoma
nemoci, je nutné zvazit implantaci kardioverter -
defibrildtoru (ICD). Pfistroj ICD kontinualné
monitoruje elektrickou aktivitu srdce, je schopen
rozeznat Zivot ohroZujici arytmie. Defibrilator je
naprogramovany individualné pro kazdého
pacienta a dokaze ukoncit zavazné rychlé arytmie
vyslanim elektrickych impulz( nebo elektrickym
vybojem a tim znovuobnovit normalni srde¢ni
rytmus. Sklada ze dvou ¢asti: generatoru (baterie)
a elektrod, které monitoruji elektrickou aktivitu
srdce a v pfipadé nutnosti vysilaji elektrické
impulzy nebo vyboj do srdce. Elektroda pfistroje
muze byt umisténa bud” do pravé komory pres Zilni
systém a nebo do podkozi hrudniku v oblasti nad
srdcem. . Mensi pocet jedincl s obstrukéni formou
HCM m3 potize i navzdory adekvatni 1écbé. U
téchto pacientl je nutné vyuzit dalsi formy terapie
s cilem co nejvice redukovat pfiznaky onemocnéni
a zaroven zlepsit funkci srde¢niho svalu. Existuji
dvé moznosti lé¢by: myektomie a alkoholova
septalni ablace. Myektomie je chirurgicky zakrok,
jehoz cilem je odstranit ¢ast ztlustélé svaloviny
srdce zpUsobujici prekazku (v oblasti
mezikomorové prepazky). Alkoholova septalni
ablace spociva v aplikaci malého mnoizstvi alkoholu
katétrem do cév srdce zasobujicich ztlustélou
svalovinu komor, kdy alkohol zniéi ¢ast ztlustélé
srdecni svaloviny, ktera se podili na obstrukci. U
obou forem terapie dochazi k uvolnéni prostoru
pro tok krve ze srdce do obéhu.

7. Zivotni styl a sport
Doporuceni pro pacienty (a jejich rodiny) s
diagnézou HCM k prevenci arytmii:

e vyhybani se intenzivnimu cviéeni - predevsim
zavodnim sportiim a zvedani tézkych vah;

e pravidelné kontroly a monitorace zmén v
prabéhu nemoci;

e povzbuzeni pfibuznych prvniho stupné k
absolvovani kardiogenetického vysetreni.

Nalez diagnézy DCM a riziko moznosti pfenosu
nemoci ha potomky muze vést k pocitim uUzkosti a
k mnoha dal$im problémam. Pomoc pro
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pacienty a jejich rodiny mazZe poskytnout i zkuseny
zdravotnicky socidlni pracovnik nebo psycholog.

8. Dalsi sledovani

Frekvenci dalSich navstév urcuje specialista -
kardiolog ohledem na symptomy, vék a formu
terapie.

9. Screening rodinnych pfislusnikt

Geneticky screening pribuznych prvniho stupné
(matka, otec, sestry, bratfi, déti) je doporucen u
vsech rodin, ve kterych byla u pacienta s diagndzou
HCM nalezena mutace v genu zpUsobujici toto
onemocnéni. Pokud je u pfibuzného nalezena
stejnd mutace (familiarni), nazyvame ho nosicem
mutace a bude dale kardiologicky sledovan.

V pfipadé, Ze u pfibuznych pfi¢innou mutaci
nenalezeme, je jejich riziko onemocnéni velmi
nizké.

U pribuznych pacienta s HCM bez nalezu mutace
by mélo byt provedeno kardiologické vysetfeni
(nejprve u pribuznych prvniho stupné).

HCM se nej¢astéji rozviji v obdobi dospivani a rané
dospélosti, u nékterych déti mize mit onemocnéni
¢asnéjsi nastup. Je doporuceno vysetfovat déti s
podezienim na HCM od 10 let a v pfipadé rodin,
kde se onemocnéni u ptibuznych projevilo

v Casnéjsim véku i drive.

10. HCM a téhotenstvi

Pfed planovanym otéhotnénim je vhodné
konzultovat potencialni rizika, zménu terapie a
pribéh péce v téhotenstvi s osettujicim

kardiologem.
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