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SOUHRN 

Hypertrofi cká kardiomyopatie je geneticky podmíněné onemocnění charakterizované zesílením stěn myo-
kardu levé komory nad 15 mm při absenci jiné vysvětlující příčiny. Součástí diagnostiky a léčby pacientů 
s hypertrofi ckou kardiomyopatií je pátrání po obstrukci ve výtokovém traktu levé komory a její manage-
ment, stratifi kace rizika náhlé srdeční smrti, provedení genetického testování a screening rodinných pří-
slušníků. Kazuistika popisuje případ mladého muže s chronickým dermatologickým onemocněním na trvalé 
biologické léčbě, s pozitivní rodinnou anamnézou náhlé srdeční smrti, u něhož byla nově diagnostikována 
hypertrofi cká kardiomyopatie se symptomatickou obstrukcí ve výtokovém traktu levé komory. U pacienta 
bylo indikováno provedení alkoholové septální ablace, která měla dobrý hemodynamický i klinický výsledek. 
V primární prevenci náhlé srdeční smrti mu byl implantován implantabilní kardioverter-defi brilátor, došlo 
však ke komplikaci v podobě časné infekce kapsy přístroje při pacientově kožním onemocnění a rozvoji 
reaktivní perikarditidy.

© 2024, ČKS.

ABSTRACT 

Hypertrophic cardiomyopathy is a genetic disorder characterized by increased left ventricle thickness 
greater than 15 milimetres in the absence of any other explanatory cause. The diagnostics and treatment 
of patients with hypertrophic cardiomyopathy include search for a management of left ventricular out-
fl ow tract obstruction, risk stratifi cation for sudden cardiac death and genetic testing and screening of 
family members. This case report describes a young man with a chronic skin disease on permanent biologi-
cal therapy who had a family history of sudden cardiac death and had recently been diagnosed with hy-
pertrophic cardiomyopathy with symptomatic left ventricular outfl ow tract obstruction.  An alcohol septal 
ablation had been indicated, resulting in improved hemodynamic and clinical outcome. An implantable 
cardioverter-defi brillator was implanted for the primary prevention of sudden cardiac death. However, an 
early device pocket infection due to the patient’s skin disease and the development of reactive pericarditis 
led to complications.
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Úvod

Hypertrofi cká kardiomyopatie (HCM) je geneticky podmí-
něné onemocnění charakterizované zesílením stěn myo-
kardu levé komory (LK) nad 15 mm při absenci jiného sr-
dečního, systémového nebo metabolického onemocnění 
schopného způsobit danou míru hypertrofi e.1,2 Prevalence 
onemocnění je v neselektované populaci přibližně 0,2 %.3 

Nedílnou součástí diagnostiky a léčby pacientů s HCM je 
aktivní pátraní a management obstrukce ve výtokovém 
traktu levé komory (LVOTO), management fi brilace síní, 
stratifi kace rizika náhlé srdeční smrti, genetické testová-
ní a screening rodinných příslušníků. Naše kazuistika pre-
zentuje komplexní diagnostický a terapeutický přístup 
k mladému pacientovi s nově zjištěnou HCM, včetně řešení 
komplikací spojených s implantací kardioverteru-defi brilá-
toru (ICD). 
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Popis případu 

Mladý muž, třicátník s anamnézou hidradenitis suppu-
rativa v remisi onemocnění na biologické léčbě adalimu-
mabem, s pozitivní rodinnou anamnézou náhlého úmrtí 
(bratra ve 33 letech, otce v 58 letech), byl poprvé vyšetřen 
na urgentním příjmu v březnu 2020 pro atypické bolesti 
na hrudi. Pro záchyt hypertrofi e LK na elektrokardiogra-
mu (EKG) (obr. 1), která byla následně potvrzena prove-
deným transtorakálním echokardiografi ckým vyšetřením 
(TTE) s maximem hypertrofi e v oblasti interventrikulární-
ho septa (24 mm) (obr. 2) a normální ejekční frakcí levé 
komory 75 %, bez klidové LVOTO, byl objednán ke kon-
trole na našem pracovišti, ke které se dostavil až v listo-
padu 2021. 

Kontrolní TTE prokázalo hemodynamicky významnou 
dynamickou LVOTO (maximální gradient 67 mm Hg při 
provokaci Valsalvovým manévrem) (obr. 3), dilataci levé 
síně na 46 mm a absenci významné mitrální vady. Test 
suché kapky na přítomnost Fabryho nemoci byl negativní. 
Vzhledem k symptomům (námahová dušnost a bolesti na 
hrudi) byla zahájena terapie betablokátorem (bisoprolol 
5 mg denně). Rozsah hypertrofi e LK následně potvrdila 
i magnetická rezonance srdce (CMR), která ale byla bez 
průkazu pozdního sycení gadoliniem (LGE). Selektivní ko-
ronarografi e prokázala normální nález na věnčitých tep-
nách, EKG monitorace nezachytila komorové tachykardie 
ani jiné závažné arytmie.

Na základě pětiletého rizika náhlé srdeční smrti (SCD) 
6,0 % kalkulovaného dle doporučení Evropské kardiolo-
gické společnosti (ESC) byl pacient po podrobném pouče-
ní a vzájemné domluvě zajištěn v lednu 2022 ICD. 

Pro trvající symptomy námahové dušnosti ve třídě 
dle New York Heart Association (NYHA) III a námahové 
bolesti na prsou dle Canadian Cardiovascular Society 
III. stupně byla pacientovi doporučena septální reduk-
ční terapie (SRT). Následně byla nekomplikovaně pro-

Obr. 1 – Elektrokardiogram 
pacienta: voltážová kritéria 
korespondující s hypertrofi í 
levé komory. 

Obr. 2 – Echokardiografi cký nález hypertrofi e interventrikulárního 
septa (24 mm). 

Obr. 3 – Významný gradient ve výtokovém traktu levé komory 
67 mm Hg při Valsalvově manévru.
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vysazení NSA byla terapie znovu zahájena s dobrým 
efektem na symptomy i na přítomnost perikardiálního 
výpotku.

Pacient je nadále kardiologicky sledován, trvá výborný 
klinický efekt provedené SRT, funkčně je v třídě maximál-
ně NYHA II, bez bolestí na hrudníku. Od primárně preven-
tivní reimplantace ICD bylo po konzultaci s dermatolo-
gem a zhodnocení všech rizik a benefi tů léčby upuštěno. 
V mezidobí bylo provedeno vyšetření lékařským geneti-
kem s molekulárněgenetickým vyšetřením, nebyla dete-
kována kauzální mutace pro HCM (zjištěna pouze jedna 
varianta nejasného klinického významu v genu NEXN pro 
protein Z-disku sarkomer nexilin v heterozygotní kon-
stituci). Rodinný screening (EKG, TTE) nenalezl fenotyp 
HCM u příbuzných pacienta.

vedena alkoholová septální ablace (ASA) s vrcholovým 
gradientem na začátku výkonu 27 mm Hg v klidu, 60 
mm Hg při Valsalvově manévru a 150 mm Hg po komo-
rové extrasystole (tzv. Brockenbroughův příznak) (obr. 
4), s dobrým akutním hemodynamickým efektem na 
redukci LVOTO (vrcholový gradient 8 mm Hg v klidu, 
9 mm Hg při Valsalvově manévru a 30 mm Hg po komo-
rové extrasystole).

Pacient byl na naše pracoviště znovu přijat v dubnu 
2022 pro nejasnou elevaci zánětlivých parametrů a pe-
rikardiální bolesti na prsou k vyloučení infekční endo-
karditidy spojené se srdečním přístrojem. Jícnové echo-
kardiografi cké vyšetření bylo bez nálezu vegetací na 
stimulačním systému intrakardiálně, jako vedlejší nález 
byl zjištěn netamponující cirkulární fl uidoperikard šíře 
13 mm. Odebrané hemokultury byly opakovaně negativ-
ní. Vzhledem k základní dermatologické diagnóze bylo 
doplněno sonografi cké vyšetření kapsy ICD s průkazem 
tekutinové kolekce v okolí přístroje. Z punktátu odebra-
ného z kapsy přístroje prokázala kultivace přítomnost 
Staphylococcus epidermidis. Byla zahájena intravenózní 
antibiotická léčba dle citlivosti (vancomycin), přerušena 
biologická léčba adalimumabem a provedena nekom-
plikovaná explantace přístroje. Reaktivní perikarditida 
byla léčena podáváním nesteroidních antirevmatik (NSA) 
a kolchicinu se subjektivním zlepšením stavu pacienta. Po 
dobu měsíční hospitalizace nebyla telemetrickou monito-
rací zachycena žádná závažná porucha srdečního rytmu 
a pacient byl po defi nitivním zhojení kapsy přístroje pro-
puštěn do ambulantní péče. 

Kontrolní TTE v červnu 2022 prokázalo dobrý výsle-
dek provedené ASA s redukcí bazální části septa na 
10 mm (obr. 5) a absenci klidové i provokované LVOTO. 
Pro rekurenci perikarditidy po svévolném rychlém Obr. 5 – Echokardiografi cký nález redukce bazálního septa na 10 mm.

Obr. 4 – Invazivní hemodynamické vyšetření: typický vzestup gradientu ve výtokovém traktu levé komory 
po extrasystole (Brockenbroughův příznak). 

529_533_Kazuistika_Holubcova.indd   531529_533_Kazuistika_Holubcova.indd   531 14/10/2024   11:49:2414/10/2024   11:49:24



532 Komplexní léčba a její komplikace u pacienta s HCM

Diskuse

Komplexní přístup k pacientovi s HCM zahrnuje diagnos-
tiku, léčbu, sledování, stratifi kaci kardiovaskulárního ri-
zika a stanovení prognózy, zejména u mladších pacientů 
diferenciální diagnostiku metabolických poruch a neu-
romuskulárních onemocnění a má být optimálně veden 
multidisciplinárním týmem ve specializovaných centrech.4 

Diagnostický proces zahrnuje zhodnocení symptomů, 
anamnestických dat včetně podrobné rodinné anamnézy, 
klinického vyšetření, zhodnocení EKG, provedení ambu-
lantního monitorování srdečního rytmu, laboratorního 
i zobrazovacího vyšetření. Základní zobrazovací meto-
dou k diagnostice HCM je TTE a CMR, která je jako je-
diná schopna popsat tkáňovou charakteristiku myokardu 
včetně pozdního sycení jako jednoho z rizikových faktorů 
SCD.1,5

Po LVOTO, jež je přítomna u většiny pacientů s HCM 
a může se zásadně podílet na symptomech i prognóze 
pacienta, je při TTE nutné aktivně pátrat a mimo stan-
dardní měření klidového gradientu ve výtokovém traktu 
levé komory (LVOT) je nutné provádět provokační mané-
vry (např. Valsalva, sublingválně podaný nitroglycerin).6,7 

Základním pilířem v léčbě symptomatických pacientů 
s LVOTO je podávání betablokátoru či blokátoru kalcio-
vých kanálů. V případě perzistujících obtíží na farma-
kologické léčbě a přetrvávajícím maximálním gradientu 
v LVOT nad 50 mm Hg je u pacientů indikována SRT či 
podávání specifi cké léčby mavacamtenem.2

Mezi SRT patří zejména chirurgická myektomie a ASA, 
která je zatížena menší mortalitou (mimo vysokoobje-
mová expertní kardiochirurgická centra zejména ve Spo-
jených státech amerických), ale vyšším rizikem nutnosti 
trvalé kardiostimulace (7–20 %) a vyšší potřebou opako-
vaných výkonů.8,9

Dalším důležitým bodem v léčbě pacientů s HCM je 
stratifi kace rizika SCD. Ke stanovení tohoto rizika slouží 
dle ESC kalkulátor HCM Risk SCD, který refl ektuje nejsil-
nější rizikové faktory SCD – nižší věk, velikost hypertro-
fi e LK, rozměr levé síně, přítomnost LVOTO, nesetrvalých 
komorových tachykardií, anamnézu synkopy a pozitivní 
rodinnou anamnézu náhlé smrti.10 

Guidellines American Heart Association (AHA) navíc 
doporučují posoudit i přítomnost extenzivního LGE a api-
kálního aneurysmatu jako dalších rizikových faktorů pro 
SCD.1 Pacientovo kalkulované pětileté riziko SCD bylo dle 
doporučení ESC i AHA 6,0 %. S přihlédnutím k preferen-
ci pacienta bylo k implantaci ICD v našem případě v pri-
mární prevenci přistoupeno. Na základě reevaluace rizik 
SCD (absence komorových tachykardií, redukce gradientu 
v LVOT) v kontextu proběhlé infekční komplikace spojené 
s implantací ICD v terénu základního kožního onemocně-
ní bylo ale následně od reimplantace ustoupeno. Vysoké 
riziko infekce kapsy nového přístroje by nesnížila ani im-
plantace podkožního defi brilátoru.11 

Provedení genetického testování u HCM je vhodné ke 
stanovení diagnózy u hraničních fenotypů a k umožnění 
vyšetření příbuzných v případě identifi kace kauzální mu-
tace. Vzácně umožní stanovit specifi ckou etiologii hyper-
trofi e s možnou cílenou terapií a o jeho použití ke sta-
novení prognózy onemocnění a naplánování léčby zatím 
panují pochybnosti. Pravděpodobnost nalezení kauzální 

mutace je přibližně 40–60 %,2 ale je ovlivněna vyšetřova-
nou skupinou. K výběru pacientů s HCM s vyšší pravdě-
podobností průkazu kauzální mutace je někdy používán 
Mayo genotypový prediktor (Mayo skóre). Na základě 
jednoduchých klinických ukazatelů, které hodnotí věk 
pacienta, rodinnou anamnézu HCM a SCD, šíři stěn LK, 
tvar komorového septa a anamnézu arteriální hyperten-
ze, můžeme identifi kovat pacienty s vysokou výtěžností 
molekulárněgenetického testování.12 Protože pacient měl 
skóre Mayo čtyři body z pěti možných, bylo u něj indi-
kováno genetické vyšetření, které přesto kauzální mutaci 
genu neodhalilo.  

Závěr

Naše kazuistika prezentuje komplexní diagnostickou a lé-
čebnou péči u mladého pacienta s HCM, včetně řešení 
komplikací provedené terapie ve specializovaném centru. 
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