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Zesileni stén levé komory

echokardiograficky je obtizné odlisit :

pravou hypertrofii myocytu /
zesileni stény intersticialni infiltraci/
intracelularni akumulaci metabolickych substratu

Hypertrophic cardiomyopathy (HCM) is defined by the presence of —
increased left ventricular (LV) wall thickness that is not solely explained
by abnormal loading conditions.
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Zesileni stén levé komory dané hemodanymickymi podminkami

Ao stenosa

- CVD 3-uhelnikovity tvar, zaobleny tvar s maximum v midsystole,
morfologické zmény chlopné

Arterialni hypertenze

- stény do 15mm, nad 18mm ne; 24-hodinové monitorovani TK

Atletické srdce
- dobra diastolicka fce

- normalni az zvySena spotreba O2 pfi spiroergometrii, MR bez znamek
fibrosy, neg RA

- regrese hypertrofie po preruseni tréningu na 6-12M
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Hypertrofické kardiomyopatie

Sarkomericka hypertroficka kardiomyopatie - HKMP

Nesarkomericke formy

Amyloidosa AL/TTR
Fabryho nemoc
Sarkoidosa

Hemochromatosa
Mitochrondriopatie
Syndromické KMP
glykogenosy
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Diagnosticky postup

Osobni anamnéza
Rodinna anamnéza

Posouzeni znamek hypertrofie na EKG
Domaci monitorace TK
Domaci monitorace EKG

hladina volnych lehkych fetézcu kappa/lambda,
imunoelektroforéza séra a mocCe (paraprotein)

ACE, Ca v seru a v mocCi

ferritin, transferin

CK, myoglobin; laktat

TSH, fT4, ... selen, thiamin, karnitin, P..

sucha kapka
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Diagnosticky postup

I

Detailni echokardiografické vysetreni

DPD scan
PET-CT + 18F-fluorodeoxyglukoza

MR srdce

Genetické testovani (t&Zky Fetézec B-myosinu a myosin vazajici protein C,

Desmosomalni proteiny, missence mutace — unikatni pro danou postizenou rodinu..)

Myokardialni biopsie (fulminantné formy myokarditid, po OTS, dg. KMP)
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Kazuistika, 66-lety pan Pavel

Opakované hospitalizace pro atypické thorakalgie v okresni
nemocnici od roku 1999, kdy provedena SKG s negativnim nalezem.

Dalsi hospitalizace 8/2020 s pozitivitou TropT 40, prelozen k SKG
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Kazuistika, 66-lety pan Pavel

Echokg 2018

IVS 19mm, DS 16mm, EF LK 59%

susp. pri dlouhodobé nekorigované arterialni hypertenzi,
dif.dg. HKMP bez obstrukce,

tehdy medikace amlodipin, metoprolol,

dle anam. TK v domdacim prostredi 140/80mmHg
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IVS 24mm E \ EF LK 55%
MASSIi 180g/m2 Snizena longitudinalni kontrakce
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Prominentni papilarni svaly *
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sténa PK - 8mm




TAPSE 16mm
TriReg stopa, Gmax 20mmHg
DDZ 22/11mm
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EF LK 55%

GLS avg -8%
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Rodinna anamné:za:
otec t 94l - HT, matka 1741 — HT, ca, RA;
sestra t 80l ca; bratr t 82| ca prostaty; sestra 82| dosetfovana pro ca
syn 46l — HT, jeho syn 21l a dcera 19l - zdravi
dcera 40l - s nicim se neléci, jeji syn 5 a 1,5roku - zdravi
- nevi o nahlych umrtich v rodiné
- nevi, Ze by se nékdo Iécil se srdcem/ledvinami/opak. CMP

Osobni anamnéza: hypertenze arterialni dg. 1999; dyslipidémie; st.p. opak.
hosp. pro thorakalgie, negativni SKG v r. 1999, reSKG 8/2020 s nalezem
hrani¢ni RC dle FFR nevyznamné; st.p. OP pro fr. LDK v mladi

FA: Metoprolol100mg 1-0-0, perindopril/amlodipin/indapamid 8/10/2,5mg
1-0-0, Atorvastatin 40mg 0-0-1, ASA 100mg 0-1-0

PSA: bydli s manzelkou; SD, predtim pracoval v stavebninach
Abusus: stopkurak, od 18-30I cca 20cigg denné, alkohol pfilezitostné
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Laboratorni testy

urea 6,3 krea 97

Hg 168, trombocyty 137

NTproBNP 391

FLC kappa 23, FLC lambda 18, FLC ratio 1,2

Odeslana sucha kapka na m. Fabry
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MR srdce

Normalni anatomicka konfigurace srdecnich oddilu.
Na dynamickych sekvencich patrné napadné omezeni az vymizeni kontrakce v
odé%né ose, nedochazi praEticky k ventrodorsalnimu zkracovani, dale
ehka hypokineza bazalni 1/3 spodni stény, nejsou znamky jasného
paradoxniho vyklenovani stény.

Nativné naznaCené okrsky edému inferoseptdlné a anteroseptdalné v

oblasti str. 1/3, dale nesouvislé v prﬂgéhu lateralni stény.

Myokard levé komory je difusné zesilen, IV septum az na 23 mm, ost.
stény levé komory Koncentricky na 16-18 mm. vytokovy trakt levé komor

je sire 19 mm, v systole se zuzuje na 15 mm, neni zde ale patrny patol.
signal toku, ktery by svédéi§1lpro vyznamnou stenosu.

— e SR R e SRS 7 R NG N s SR WS e ey

V pozdni fazi je patrné rozsahTé patologické syceni zasahujici
apikalni 1/3 prakticky cirkularne myokarc cele sir1, ve str. 1/3
jsou v prubéhu septa nesouvislé sytici se okrsky, ostatni stény opéet
difusné postizené, v bazalni 1/3 postupné ustup syceni, nejvice

postizena ge inferolateralni oblast. Syti se i stény pravé komory a to

maximem subepikardidalné, patrny je témeér souvisly lem syceni spodni a
lateralni stény a mist ] g¥:|. Misty se syti 1 stena sini a
zachyceneho rozsahu aorty.

Parametry LK: EF LK 65 %, EDV 199 ml, ESV 70 ml.

Hmotnost myokardu LK 355 g.




2e
Zavér: m u .l

vyraznd difusni hypertrofie stén hranicné velké Tevé komory, EF je v
normé, porusend je stazlivost myokardu v podélné ose.

Difusni patologické pozdni syceni stén obou komor, vice levé, kde 1
“drobné oErsky edému nativné. Obraz neni typicky houhé vazivové zmén
v ramci hypertrofické kardiomyopati dg. Je na prvnim miste

} , okardu v Uvahu

amyloidoza.
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Metoda suché kapky

Rok 1963 Robert Guthrie

Diagnostika vrozenych metabolickych poruch
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MEDICAL REPORT

Patient Name: Date of report: 12.07.2021
DBS ID: Sample received: 05.07.2021
Date of Birth: Date of sampling: 17.06.2021
Gender: M LAB-ID: 212014950-EMFA
Indication: a-Galactosidase (Fabry disease)
Methods: Tandem mass spectrometry from Dried Blood Spot.
Result:
Lysosomal enzyme activity Unit Cut-off value
Glpha-Galactosidase 0.4 umol/L/h >2.8
Interpretation:

alpha-Galactosidase enzyme activity demonstrated a low activity (below the cut-off value).
Therefore, Fabry disease cannot be excluded in your patient.
Results of the genetic testing will follow separately.

Authorized by: Univ. Prof. Dr. Berthold Streubel
[Specialist for Medical Genetics (Human Genetics)]
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MEDICAL REPORT

Patient Name: Date of report: 22.07.2021
DBS ID: Sample received: 29.06.2021
Date of Birth: Date of sampling: 29.06.2021
Gender: M LAB-ID: 212014950-EMFG
Indication: Fabry disease
Methods: Official symbol: GLA; Gene ID: 2717

Reference sequence: NM_000169.2 (ENSTO00000218516)
DNA extraction from Dried Blood Spot; PCR amplification and sequencing of all coding exons and
flanking intronic regions.

Result:
Following mutation was detected in hemizygous state:

C.644A>G (p.(Asn409Ser))
Interpretation:
A known missense mutation was detected (Davies et al 1993) and Fabry disease confirmed
The p.Asn215Ser is frequently associated with cardiac manifestation.

Authorized by: Univ. Prof. Dr. Berthold Streubel

[Specialist for Medical Genetics (Human Genetics)]
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| Vysledek suché kapky

Testovan pozitivné pro deficit alfa-galaktosidasy

Geneticky konfirmovana mutace spec. pro Fabryho nemoc
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Fabryho choroba

X-vazané onemocnéni, 1 z 1500-7000 novorozencu
Lysosomalni stradavé choroby

Deficit a-galaktosidazy = hromadéni glykosfingolipidu ve
visceralnich tkanich a vaskularnim endotelu

Multisystémoveé onemocnéni - ledviny, srdce, mozek

Angiokeratomy
Palivé bolesti koncetin

Porucha poceni, Unava....
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Centrum pro Fabryho chorobu

- A
-

B VSEOBECNA FAKULTNI | II. INTERNi KLINIKA
* B ' NEMOCNICE VPRAZE | KARDIOLOGIE A ANGIOLOGIE
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Terapie Fabryho choroby

Oral chaperone Intravenous enzyme
therapy replacement therapy
(ERT)
L FSiece g
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k.C.1 - nahrada alpha galactosidasy, dosetfeni rodiny

k.C.2 - imunosuprese, kortikoterapie; ICD?

k.C.3 - BB, kalkulace SCDscore, doSetfeni rodiny; alkohol. septalni
ablace?

k.C.4 - stabilizace transthyretinu - tafamidis

k.C.5 — hematoonkologicka terapie; — WL k OTS?
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Kazuistika: Pacientka SN, 1982

Anamnéza

« RA: matka hypertenze, SZ, otec impl. PM

- OA:

- obezita, hypertenze, hirsutismus, stp. varikoflebitis, komb. ventil. porucha
- 2019 —TIA s pravostrannou hemiparesou a expresivni afazii

- 2020 —stp. KPR pro FiKo, koronarni tepny bez stenos, imp. ICD

- 2021-7



Klinicky stav

Subj: Unava i pri chUzi po byte, horsi se ¥% roku,

Obj: vaha 8okg, vyska 168cm

TK 120/66, TF 72/min

Eupnoe, AS lehce ireg, ozvy ohraniceng, zvysena
napln krénich Zil, dychani alv. vpravo oslabené do
1 blic. bficho klidné s drobny . iy
NXAA dtbk perimall. bilat
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Srdecni stin rozsireny, fluidothorax




Na 140 mmol/l, K'3,2 mmo

Laboratorni

parametry




Vysetrovaci metody

EKG: SR, 76/min, osa doleva, PQ 280 ms, QRS 194 ms, LAH + RBBB, RV1,2, rS az
QrsV3-Vg, rS1ll, aVF




Echokardiograficke parametry

« Stény: IVS 18 mm, LVPWd 15 mm
« MASSi: 201,12 g/m? LAVi: 38ml/m2




Echokardiograficke
parametry

EF LK: 35— 40 %

PGmax Tri: 27,21




ECHO parametry

- MiEfe': 12,36

« E"'med 0,04 m/s, E" lat 0,07m/s
+ GLS: —-8%
- DDZ 22mm, TAPSE: 14

Peak Systolic Strain

1 MV E Vel 0.68 m/s|
MV A Vel 0.35 m/s|
MV E/A Ratio 1.96]



Znamky na ECHU

koncentricka hypertrofie obou komor

Tézce postizena longitudinalni kontraktilita a apical sparing

tézka diastolicka dysfunkce

~granular sparkling"

zesileni IAS, chlopennich cipd

drobny perikardialni vypotek




ELFO bilkovin

Pri elektroforeze bilkovin doslo k atypickemu gradientu v oblasti
gamaglobuling

Priimunofixaci prokazan paraprotein IgG lambda

FLC kappa/lambda o,54 (v dokumentaci o,17)




Dalsi specializované metody

* PK: Lehka postkapilarni plicni hypertenze (MPAP 28, PCWP 22mmHg), vysokeé
CVP 15mmHg, snizeny CO i Cl (3,6 resp. 1,9), PVR 1,7 W.j.

O‘.% Spiroergometrie: VO, peak/kg je 7,5ml

/; Provedena punkce fluidothoraxu — punktat typu transsudatu bez zanétlivych ci
onkologicky susp. bunék

;é Endomyokardialni biopsie?




Endomyokardialni biopsie

« 4 vzorky myokardu, objemna depozita
amyloidu v intersticiu

- AA amyloid negativni
- kappa negativni

o lambda +++

AL
amyloidosa




Dalsi osud

Zakladni diagnoza je tedy mnohocetny
myelom s pridruzenou AL amyloidosou srdce

Pacientka pokracuje v lecbé MM na
hematoonkologii (daratumumab, lenalidomid)

Pacientka byla nyni po presetreni zarazena na
bézné poradiWL k OTS (+ v planu ASCT)




FAKULTNI ®
NEMOCNICE

U SV. ANNY

V BRNE

MUN T =

MED

DEKUJI
ZA POZORNOST

Tato prezentace vznikla za podpory specifického
vysokoskolského vyzkum u MUNI/A/1462/2021,

kterou poskytlo MSMT.




