Sarkomerické a nesarkomerické formy
hypertrofické kardiomyopatie

Hypertroficka kardiomyopatie je jednim z nej¢astéjsich druh(i kardiomyopatii s ¢etnosti 1:500 1! 2] 5 také
jednou z nejfrekventovanéjsich pfi¢in nahlého umrti mladych jedinct a sportovcu. Je charakterizovédna
ztlusténim (hypertrofii) myokardu bez pritomnosti dilatace levé komory, pricemz jsou vylouceny jiné patologie,
které by mohly hypertrofii myokardu vysvétlit (napr. arteridlni hypertenze, stenéza aortalni chlopnég, ischemicka
choroba srde¢ni atd.).[!)

Nej¢astéjsi pficinou hypertrofické kardiomyopatie je mutace gent kédujicich sarkomerické slozky
kardiomyocytd.'! Situace je oviem komplikovéna faktem, Ze specificka mutace je identifikovana pouze u
zhruba 50 % pacienti, a déle také vyskytem mutaci, u kterych je jejich asociace s hypertrofickou kardiomyopatif
zatim nejasné (variace nejasného vyznamu).l'l. Hypertrofickd kardiomyopatie se v nékterych pfipadech vyskytuje i
u metabolickych a neuromuskularnich poruch (Fabryho nemoc, Friedreichova ataxie).!?]

Clanek o sarkomerickych a nesarkomerickych formach hypertrofické kardiomyopatie je detailnéj$im doplnénim

.....

naleznete v prislusném ¢lanku.

Sarkomerické formy

Mutace postihuji nejfrekventovanéji geny pro kontraktilni myofilamenty sarkolemy kardiomyocytd. Dominuji
mutace gen( tézkého retézce beta myosinu (MYH7) a myosin vazajiciho proteinu C (MYBPC3) pritomné az u
30 % pacientd s hypertrofickou kardiomyopatii, ktefi podstoupili screening.[*! Ve zhruba 5-7 % 1) mutace postihuje
geny pro troponin T (TNNT2) nebo alfa-tropomyosin (7TPMI).

Nesarkomerické formy

Tyto formy hypertrofické kardiomyopatie tvori zhruba 10 % vS$ech forem této kardiomyopatie a zahrnuje razna
metabolickd a stfddavé onemocnéni. Rozvoj kardiomyopatie je u nich ddlezitym prohnostickym faktorem.

Fabryho nemoc

Fabryho choroba je geneticky podminéné onemocnéni vazané na chromosom X patfici do skupiny stfadavych
lysozomalnich onemocnéni.[3! Patofyziologickym podkladem je defekt v aktivité enzymu alfa-galaktosidaza A.
To Gsti v intracelularni akumulaci glykosfingolipidu, které se ukladaji mj. v kardiomyocytech a ve sténach
malych cév, co? vede k jejich insuficienci.l' 3] Nej¢astéji se nemoc manifestuje u muzd, nicméné neni vyjimkou ani
postizeni zen.!M3 Mezi prvni klinické projevy patfi anhidréza, akroparestézie a specifické kozni [éze.l3] Dal&imi
manifestacemi jsou cerebrovaskularni, rendini a kardiovaskuldrni postizeni, u kterého dominuje vice ¢i méné
vyjadfend hypertrofie levé komory. 13!

Danonova choroba

Toto onemocnéni patfi taktéz mezi lysozomalni geneticky podminéné nemoci vdzané na chromosom X.
Patofyziologickou podstatnou je postizeni genu lysozomalniho membranového proteinu 2 (LAMP-2).3114]

V klinickém obrazu nemoci dominuje kardiomyopatie, mentalni retardace a skeletalni myopatie.’3! Prognéza
nemocnych, predevsim muzd, je velmi nepfizniva. U Zen méa obvykle méné progresivni priibéh. Dochazi k nékdy az
extrémnimu zesileni stén levé komory a postupnému rozvoji dilatace komory, tézkého systolického srde¢niho
selhani a malignich arytmii.l3!

Friedreichova ataxie

Onemocnéni je geneticky podminé&né a ma autozomalné recesivni typ dédi¢nosti.l3! Podkladem je v drtivé vétsiné
pfipadd amplifikace genetické informace na chromosomu 9531 v oblasti kédujici protein frataxin, ktery hraje roli
pfi sestavovani Fe/S proteint dychaciho retézce. Hlavni manifestaci je neurodegenerativni onemocnéni

s rozvojem ataxie, poruchy ¢iti a o¢nich problém. Typické je také kardiovaskularni postizeni s rozvojem
mirné&;jsi hypertrofie levé komory, a déle srde¢niho selhdni, které je dominujici pfi¢inou mortality pacient(.3!

Ostatni

Existuje celd rada dalsich etiologii tzv. nesarkomerické formy hypertrofické kardiomyopatie zahrnujici napfr.
Pompeho nemoc, PRKAG2 syndrom (defekt genu pro adenosin-monosfatem aktivovanou proteinkinazu ¢inné pfi
energetickych pochodech buriky, v klinickém obraze dominuji prevodni poruchy), mitochondriadlni
kardiomyopatie (defektni oxidativni fosforylace, multiorgdnové postizeni, pri postizeni myokardu s velmi Spatnou
prognézou), mukopolysacharidézy, glykogendézy atd. Obecné je diagnostika téchto forem zalozena na
genetickém, laboratornim, pripadné bioptickém vysetreni pacientd. Lécba je vétsinou podplrna a
symptomaticka.[314]
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Odkazy

Souvisejici clanky

Hypertrofickd kardiomyopatie
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