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Hypertroficka kardiomyopatie je geneticky podminéné onemocnéni charakterizované zesilenim stén myo-
kardu levé komory nad 15 mm pfi absenci jiné vysvétlujici pficiny. Soucasti diagnostiky a Iécby pacientt
s hypertrofickou kardiomyopatii je patrani po obstrukci ve vytokovém traktu levé komory a jeji manage-
ment, stratifikace rizika néhlé srde¢ni smrti, provedeni genetického testovani a screening rodinnych pfi-
slusnikd. Kazuistika popisuje pfipad mladého muze s chronickym dermatologickym onemocnénim na trvalé
biologické lé¢bé, s pozitivni rodinnou anamnézou nahlé srdecni smrti, u néhoz byla nové diagnostikovana
hypertrofickd kardiomyopatie se symptomatickou obstrukci ve vytokovém traktu levé komory. U pacienta
bylo indikovano provedeni alkoholové septalni ablace, kterd méla dobry hemodynamicky i klinicky vysledek.
V primdrni prevenci nahlé srde¢ni smrti mu byl implantovén implantabilni kardioverter-defibrilator, doslo
vsak ke komplikaci v podobé casné infekce kapsy pristroje pfi pacientové koznim onemocnéni a rozvoji
reaktivni perikarditidy.
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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-
flow tract obstruction, risk stratification 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 outflow tract obstruction. An alcohol septal
ablation had been indicated, resulting in improved hemodynamic and clinical outcome. An implantable
cardioverter-defibrillator was implanted for the primary prevention of sudden cardiac death. However, an
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Sudden death early device pocket infection due to the patient’s skin disease and the development of reactive pericarditis
led to complications.

- Nedilnou soucasti diagnostiky a Iécby pacientl s HCM je

Uvod aktivni patrani a management obstrukce ve vytokovém

traktu levé komory (LVOTO), management fibrilace sini,
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Hypertroficka kardiomyopatie (HCM) je geneticky podmi-
néné onemocnéni charakterizované zesilenim stén myo-
kardu levé komory (LK) nad 15 mm pfi absenci jiného sr-
dec¢niho, systémového nebo metabolického onemocnéni
schopného zpusobit danou miru hypertrofie."? Prevalence
onemocnéni je v neselektované populaci pfiblizné 0,2 %.3

stratifikace rizika nahlé srdecni smrti, genetické testova-
ni a screening rodinnych prislusnikd. Nase kazuistika pre-
zentuje komplexni diagnosticky a terapeuticky pfFistup
k mladému pacientovi s nové zjisténou HCM, vcetné feseni
komplikaci spojenych s implantaci kardioverteru-defibrila-
toru (ICD).
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Komplexni |é¢ba a jeji komplikace u pacienta s HCM

Popis pripadu

Mlady muz, tficatnik s anamnézou hidradenitis suppu-
rativa v remisi onemocnéni na biologické [é¢bé adalimu-
mabem, s pozitivni rodinnou anamnézou nahlého umrti
(bratra ve 33 letech, otce v 58 letech), byl poprvé vysetien
na urgentnim pfijmu v breznu 2020 pro atypické bolesti
na hrudi. Pro zachyt hypertrofie LK na elektrokardiogra-
mu (EKG) (obr. 1), kterad byla nasledné potvrzena prove-
denym transtorakalnim echokardiografickym vysetfenim
(TTE) s maximem hypertrofie v oblasti interventrikularni-
ho septa (24 mm) (obr. 2) a normalni ejekéni frakci levé
komory 75 %, bez klidové LVOTO, byl objednan ke kon-
trole na nasem pracovisti, ke které se dostavil az v listo-
padu 2021.

Kontrolni TTE prokazalo hemodynamicky vyznamnou
dynamickou LVOTO (maximalni gradient 67 mm Hg pfi
provokaci Valsalvovym manévrem) (obr. 3), dilataci levé
siné na 46 mm a absenci vyznamné mitrdlni vady. Test
suché kapky na pritomnost Fabryho nemoci byl negativni.
Vzhledem k symptomUm (ndmahova dusnost a bolesti na
hrudi) byla zahdjena terapie betablokatorem (bisoprolol
5 mg denné). Rozsah hypertrofie LK nasledné potvrdila
i magnetickd rezonance srdce (CMR), ktera ale byla bez
prikazu pozdniho syceni gadoliniem (LGE). Selektivni ko-
ronarografie prokazala normalni nalez na véncitych tep-
nach, EKG monitorace nezachytila komorové tachykardie
ani jiné zavazné arytmie.

Na zakladé pétiletého rizika nahlé srde¢ni smrti (SCD)
6,0 % kalkulovaného dle doporuceni Evropské kardiolo-
gické spolecnosti (ESC) byl pacient po podrobném pouce-
ni a vzajemné domluvé zajistén v lednu 2022 ICD.

Pro trvajici symptomy ndmahové dusnosti ve tridé
dle New York Heart Association (NYHA) IIl a ndmahové
bolesti na prsou dle Canadian Cardiovascular Society
Il. stupné byla pacientovi doporucena septalni reduk-
¢ni terapie (SRT). Nasledné byla nekomplikované pro-

Adult Echo
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Obr. 2 - Echokardiograficky nélez hypertrofie interventrikularniho
septa (24 mm).
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Obr. 3 - Vyznamny gradient ve vytokovém traktu levé komory
67 mm Hg pfi Valsalvové manévru.
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MOZNA LEVA ATRIAL ROZSIRENINA [-0.1mV P VLNA v VIAV2]
A ST-TZMENA [NAPET KRITERIA

Jméno: Akvizice na: 2021-11-12 07:42:17 SINUS RYTM

Rodné Eislo: HR: 85 BPM N

Datum narozeni: PR: 191 ms. LEVA VENTRIKULARNI HYPERTROPIE
Pohlayi mui QRS duration 100 ms. PLUS ST/T ABNORMAL]

Vyska: QT/QTe: 370 /412 ms ABNORMAL EKG

Hmotnost P-ORS-T axes: 54/07141°

Komplsini diagnézu naleznste v sditor diagnoz.

Obr. 1 - Elektrokardiogram
pacienta: voltazova kritéria
korespondujici s hypertrofii
levé komory.
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Obr. 4 - Invazivni hemodynamické vysetreni: typicky vzestup gradientu ve vytokovém traktu levé komory

po extrasystole (Brockenbroughiv pfiznak).

vedena alkoholova septalni ablace (ASA) s vrcholovym
gradientem na zacatku vykonu 27 mm Hg v klidu, 60
mm Hg pfi Valsalvové manévru a 150 mm Hg po komo-
rové extrasystole (tzv. Brockenbroughtv ptiznak) (obr.
4), s dobrym akutnim hemodynamickym efektem na
redukci LVOTO (vrcholovy gradient 8 mm Hg v klidu,
9 mm Hg pfi Valsalvové manévru a 30 mm Hg po komo-
rové extrasystole).

Pacient byl na nase pracovisté znovu pfijat v dubnu
2022 pro nejasnou elevaci zanétlivych parametr a pe-
rikardialni bolesti na prsou k vylouceni infekéni endo-
karditidy spojené se srdec¢nim pfistrojem. Jicnové echo-
kardiografické vy3etfeni bylo bez nalezu vegetaci na
stimula¢nim systému intrakardidlné, jako vedlejsi nélez
byl zjistén netamponujici cirkularni fluidoperikard Site
13 mm. Odebrané hemokultury byly opakované negativ-
ni. Vzhledem k zakladni dermatologické diagnéze bylo
doplnéno sonografické vysetfeni kapsy ICD s prikazem
tekutinové kolekce v okoli pfistroje. Z punktatu odebra-
ného z kapsy pfristroje prokdzala kultivace pfitomnost
Staphylococcus epidermidis. Byla zahajena intravenézni
antibiotickd Iécba dle citlivosti (vancomycin), prerusena
biologicka lé¢ba adalimumabem a provedena nekom-
plikovand explantace pfristroje. Reaktivni perikarditida
byla lécena podavanim nesteroidnich antirevmatik (NSA)
a kolchicinu se subjektivnim zlepSenim stavu pacienta. Po
dobu mési¢ni hospitalizace nebyla telemetrickou monito-
raci zachycena z4dnd zdvaznd porucha srde¢niho rytmu
a pacient byl po definitivnim zhojeni kapsy pfistroje pro-
pustén do ambulantni péce.

Kontrolni TTE v ¢ervnu 2022 prokazalo dobry vysle-
dek provedené ASA s redukci bazdlni ¢asti septa na
10 mm (obr. 5) a absenci klidové i provokované LVOTO.
Pro rekurenci perikarditidy po svévolném rychlém

529_533_Kazuistika_Holubcova.indd 531

vysazeni NSA byla terapie znovu zahdjena s dobrym
efektem na symptomy i na pfitomnost perikardidlniho
vypotku.

Pacient je nadale kardiologicky sledovan, trva vyborny
klinicky efekt provedené SRT, funkcné je v tfidé maximal-
né NYHA I, bez bolesti na hrudniku. Od primarné preven-
tivni reimplantace ICD bylo po konzultaci s dermatolo-
gem a zhodnoceni viech rizik a benefitl Ié¢by upusténo.
V mezidobi bylo provedeno vysetfeni |ékafskym geneti-
kem s molekuldarnégenetickym vysetfenim, nebyla dete-
kovana kauzalni mutace pro HCM (zjisténa pouze jedna
varianta nejasného klinického vyznamu v genu NEXN pro
protein Z-disku sarkomer nexilin v heterozygotni kon-
stituci). Rodinny screening (EKG, TTE) nenalezl fenotyp
HCM u pfibuznych pacienta.

Adult Echo

TIS0.5 MI1.3

Obr. 5 - Echokardiograficky nalez redukce bazalniho septa na 10 mm.
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Komplexni 1écba a jeji komplikace u pacienta s HCM

Diskuse

Komplexni pfistup k pacientovi s HCM zahrnuje diagnos-
tiku, 1é¢bu, sledovani, stratifikaci kardiovaskularniho ri-
zika a stanoveni progndézy, zejména u mladsich pacientt
diferencidlni diagnostiku metabolickych poruch a neu-
romuskuldrnich onemocnéni a ma byt optimalné veden
multidisciplindrnim tymem ve specializovanych centrech.

Diagnosticky proces zahrnuje zhodnoceni symptomd,
anamnestickych dat véetné podrobné rodinné anamnézy,
klinického vysetfeni, zhodnoceni EKG, provedeni ambu-
lantniho monitorovani srde¢niho rytmu, laboratorniho
i zobrazovaciho vysetfeni. Zakladni zobrazovaci meto-
dou k diagnostice HCM je TTE a CMR, ktera je jako je-
dind schopna popsat tkarovou charakteristiku myokardu
véetné pozdniho syceni jako jednoho z rizikovych faktoru
SCD."?

Po LVOTO, jez je pfitomna u vétsiny pacientl s HCM
a mlze se zdsadné podilet na symptomech i prognéze
pacienta, je pfi TTE nutné aktivné patrat a mimo stan-
dardni méreni klidového gradientu ve vytokovém traktu
levé komory (LVOT) je nutné provadét provokacni mané-
vry (napf. Valsalva, sublingvélné podany nitroglycerin).5’

Zakladnim pilitem v 1é¢bé symptomatickych pacientd
s LVOTO je podavani betablokatoru ¢i blokatoru kalcio-
vych kanall. V ptipadé perzistujicich obtizi na farma-
kologické |é¢bé a pretrvavajicim maximalnim gradientu
v LVOT nad 50 mm Hg je u pacientd indikovdna SRT i
podavani specifické Ié¢by mavacamtenem.?

Mezi SRT patfi zejména chirurgicka myektomie a ASA,
kterd je zatizena mensi mortalitou (mimo vysokoobje-
mova expertni kardiochirurgickd centra zejména ve Spo-
jenych statech americkych), ale vy$sim rizikem nutnosti
trvalé kardiostimulace (7-20 %) a vyssi potfebou opako-
vanych vykon(.8°

Dal3im dllezitym bodem v |é¢bé pacientd s HCM je
stratifikace rizika SCD. Ke stanoveni tohoto rizika slouzi
dle ESC kalkuldtor HCM Risk SCD, ktery reflektuje nejsil-
néjsi rizikové faktory SCD — nizsi vék, velikost hypertro-
fie LK, rozmér levé siné, pritomnost LVOTO, nesetrvalych
komorovych tachykardii, anamnézu synkopy a pozitivni
rodinnou anamnézu nahlé smrti."°

Guidellines American Heart Association (AHA) navic
doporucuji posoudit i pfitomnost extenzivniho LGE a api-
kalniho aneurysmatu jako dalSich rizikovych faktort pro
SCD." Pacientovo kalkulované pétileté riziko SCD bylo dle
doporuceni ESC i AHA 6,0 %. S pfihlédnutim k preferen-
ci pacienta bylo k implantaci ICD v naSem pfipadé v pri-
marni prevenci pristoupeno. Na zdkladé reevaluace rizik
SCD (absence komorovych tachykardii, redukce gradientu
v LVOT) v kontextu probéhlé infek¢ni komplikace spojené
s implantaci ICD v terénu zékladniho kozniho onemocné-
ni bylo ale nasledné od reimplantace ustoupeno. Vysoké
riziko infekce kapsy nového pfistroje by nesnizila ani im-
plantace podkozniho defibrilatoru."

Provedeni genetického testovani u HCM je vhodné ke
stanoveni diagndzy u hrani¢nich fenotypa a k umoznéni
vysetieni pfibuznych v pfipadé identifikace kauzalni mu-
tace. Vzacné umozni stanovit specifickou etiologii hyper-
trofie s moznou cilenou terapii a o jeho pouziti ke sta-
noveni prognézy onemocnéni a naplanovani [é¢by zatim
panuji pochybnosti. Pravdépodobnost nalezeni kauzalni
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mutace je pfiblizné 40-60 %,? ale je ovlivnéna vysetfova-
nou skupinou. K vybéru pacientdi s HCM s vyssi pravdé-
podobnosti prikazu kauzalni mutace je nékdy pouzivan
Mayo genotypovy prediktor (Mayo skore). Na zakladé
jednoduchych klinickych ukazatell, které hodnoti vék
pacienta, rodinnou anamnézu HCM a SCD, Sifi stén LK,
tvar komorového septa a anamnézu arteridlni hyperten-
ze, muzeme identifikovat pacienty s vysokou vytéznosti
molekuldrnégenetického testovani.' Protoze pacient mél
skore Mayo ctyfi body z péti moznych, bylo u néj indi-
kovano genetické vysetieni, které presto kauzalni mutaci
genu neodhalilo.

Zavér

Nase kazuistika prezentuje komplexni diagnostickou a |é-
¢ebnou péci u mladého pacienta s HCM, vcetné reseni
komplikaci provedené terapie ve specializovaném centru.

Prohlaseni autorti o mozném stietu zajmu
Zadny stret zajma.

Financovani
Zadné.

Prohlaseni autort o etickych aspektech publikace
Zpracovani kazuistiky bylo provedeno v souladu s eticky-
mi standardy. Schvaleni etickou komisi neni nutné.
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Pozadavky tykajici se informovaného souhlasu se nevzta-
huji na tento ¢lanek.
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