Restrikcni kardiomyopatie

Restrik¢ni (restriktivni) kardiomyopatie je vzacny typ kardiomyopatie charakterizovany snizenou
poddajnosti, resp. zvysenou tuhosti myokardu komor. To vede k rozvoji diastolické dysfunkce primarné levé
komory, bez pfitomnosti dilatace, zato s pfitomnosti dilatace srdeénich sini. 1) V pozdéjsich fazich nemoci mdze
byt postizena i systolickd funkce komor. V klinickém obrazu prevlddaji znamky chronického srdecniho selhani a
prevodnich srdecnich poruch. Etiologie restriktivni kardiomyopatie je réiznoroda a zahrnuje jak genetické mutace,
tak i néktera infiltrativni, stfradava a zanétlivd onemocnéni (napr. amyloidézu, hemochromatoézu a
endomyokardiéini fibrézu). H2IB1 v diferencidlni diagnostice je nutné restriktivni kardiomyopatii odlisit od
restriktivni perikarditidy. (41! Problematika amyloidézy je zpracovana v samostatném ¢lanku o srdeéni
amyloidéze.

2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Srdecni amyloiddza.

Etiopatogeneze

V nékterych pfipadech je pfi¢ina neznama a kardiomyopatie je tedy
idiopatickd. Mezi nejcastéjsi priciny restriktivni kardiomyopatie patfi
genetické mutace, zadnétlivd onemocnéni (endomyokardialni fibréza,
Loefflerova endokarditida), infiltrativni a stfddava onemocnéni (primarné
amyloidéza, dile sarkoidéza, hemochromatéza, Fabryho nemoc),
toxické poskozeni myokardu (nej¢astéji antracykliny), pripadné i
postradiaéni po$kozeni nebo karcinoid. [11213]

Genetické mutace

Genetické mutace asociované s restriktivni kardiomyopatii se nej¢astéji
tykaji sarkomerickych protein{. Typicky se jednd o mutace napr. pro
srdecni troponin | (TNN/3) nebo T (TNN/2), tézky retézec beta myosinu
(MYH?7) a desmin (DES). V tomto ohledu si je restriktivni kardiomyopatie
znacné podobna s genetickymi mutacemi asociovanymi s hypertrofickou
kardiomyopatii. Dédi¢nost téchto mutaci je vétSinou autozomalné
dominantni. 3!
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Sarkoidéza

Sarkoidéza je multiorganové granulomatoézni zanétlivé onemocnéni z nezndmé priciny. V etiopatogenezi se
zvazuji autoimunni a genetické vlivy a réiznd infekéni i neinfekéni agens.l6! M{Ze se objevit i izolovana srde¢ni
sarkoiddza. 12! Histopatologicky je pro sarkoidézu typicky nalez dobie ohraniéenych granulomi doprovézenych
rozsahlejsimi fibréznimi zménami a mensim vyskytem nekrézy.[217]

2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Sarkoidoza srdce.

Hemochromatoéza

Hemochromatéza je onemocnéni souvisejici se zvySenou absorpci zeleza, jehoz akumulace v rliznych organech
(predevsim jatrech a srdci) vede ve vzniku volnych kyslikovych radikald a poskozeni funkce mitochondrii. To ve
vysledku vede k dysfunkce danych organd .11 Pfi¢inou mohou byt genetické mutace. 3! Sekundéarné se mize
hemochromatdza vyvinout v disledku zvy$ené resorpce Zeleza na podkladé talasémie, sideroblastické anémie
nebo nadmérné aplikace krevnich transfuzi. (1121 v brzkych fazich se stejné jako jiné druhy restriktivni
kardiomyopatie projevuje pritomnosti diastolické dysfunkce nedilatované levé komory. Pozdéji nemoc progreduje v
dilataci levé komory a systolickou dysfunkci obou komor. Navic se mohou objevit supraventrikuldrni i ventrikularni
arytm|e [2][31[41[5]

Epidemiologie
Incidence jedné z forem amyloidézy, AL amyloidézy, v populaci je zhruba 3-9/1 000 000 obyvatel za rok. Bly
sarkoidézy je v Ceské republice prevalence aZz 60/100 000 obyvatel. 7! Je udavano, ze srdce je postizeno ve

zhruba 2-5 % 21 18] ale ndlez sarkoiddzy, at uz prokazany biopticky nebo magnetickou rezonanci srdce, je potvrzen
az ve 25 % pripadd. 2118

Klinicky obraz

Sarkoidoéza

Klinickd manifestace je velmi rozmanita, vzhledem k multiorgdnovému granulomatéznimu postizeni. Z kardidlnich
projevid previdda srdeéni selhani obou komor s obrazem dilata¢ni nebo restriktivni kardiomyopatie, poruchy AV
vedeni a dalsi arytmie. [2119]
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Hemochromatéza

Klinickd manifestace hemochromatézy nejc¢astéji zahrnuje hepatopatii (elevace jaternich enzymd,
hepatomegalie), hyperpigmentaci (bronzovou kizi), diabetes mellitus a dalsi patologie endokrinnich Zldz apod.
Srdeéni postizeni se objevuje az ve 20 % pripadl a projevuje se poruchami vedeni a jako restriktivni nebo dilata¢ni
kardiomyopatie. 3]
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Diagnostika

Sarkoidoéza

Z EKG nalez( prevladaji AV blokady vyssiho stupné, blokady Tawarovych
ramének a déle komorové tachykardie ¢i fibrilace.l?!°! Na ECHO je ¢asto
popisovana snizena ejekcni frakce levé komory. V diagnostice ma vyznamné
postaveni magneticka rezonance srdce, vietné vysetreni pozdniho syceni
gadoliniem.[?7! Je vyuzivano i vysetfeni PET s priikazem akumulace 18-
fluorodeoxyglukézy (18-FDG) v oblasti zanétlivé aktivity v myokardu. Casto je
indikovdna endomyokardialni biopsie, kterd ma ovsem nizkou specificitu kvli
lokaInimu vyskytu granulomatézniho zanétu v myokardu.!?!

Hemochromatéza

Zaznam transmitralniho prdtoku s
restriktivnim plnénim levé komory
(pomér vin E/A vice nez 2)

U hemochromatézy mé velky vyznam vysSetrfeni magnetickou rezonanci (nejen
srdce), které dokonce snizilo vyznam bioptického vysetreni postizené tkané k
potvrzeni nemoci.l?IBN4I5] podezieni na tuto diagndzu vyvstava na zakladé
skutec¢nosti, Ze se u pacienta se srdecnim selhanim a prevodnimi poruchami
vyskytne dalsi extrakardialni postizeni charakteristické pro hemochromatézu. Mze byt ovsem pritomna i izolovana
forma srdecni hemochromatézy. Podezfeni podporuje i zvy$ena hladina ferritinu a transferrinu. 3!V
diagnostice stoji v popredi geneticka analyza a vysetreni magnetickou rezonanci.

Lécba

Sarkoidoéza

Hlavnim lé¢ebnym postupem je imunosupresivni terapie v monoterapii nebo kombinaci s dalSimi léky. Z
hlediska mozného rizika arytmické smrti je v indikovanych pfipadech implantovan ICD (implantabilni kardioverter-

defibrilator). Terapie srdeé¢niho selhani sestava predevsim z ACE-inhibitor(, betablokatord, diuretik apod. V
nékterych pfipadech je nutna srde&ni transplantace. 217!

Hemochromatéza

U neanemickych pacient( je terapeutickou moznosti flebotomie. Terapie cheldty je zvazovéana u pacientl s
vyraznou anemii nebo nizkou toleranci flebotomie kv@li hypotenzi ¢i hypovolemii. BI4I5] Srde¢ni funkce se obvykle
zlepsi se snizenim hladiny Zeleza.[3! Z rezimovych opatfeni je dllezité omezit pFijem alkoholu a
multivitaminovych pfipravkd obsahujicich Zelezo. V rdmci klinickych studii se zkoumad 1é¢ba antagonisty
vapnikovych kanald a antioxidanty.!*I3! Ve vyjimeénych pfipadech je nutnd transplantace srdce ¢i jater.

Odkazy
Souvisejici ¢clanky

= Sarkoiddza srdce
= Srdec¢ni amyloidéza
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