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Zesílení stěn levé komory

echokardiograficky je obtížné odlišit :

pravou hypertrofii myocytů / 

zesílení stěny intersticiální infiltrací/ 

intracelulární akumulaci metabolických substrátů  



Ao stenosa

- CVD 3-uhelníkovitý tvar, zaoblený tvar s maximum v midsystole, 
morfologické změny chlopně

Arteriální hypertenze  

- stěny do 15mm, nad 18mm ne; 24-hodinové monitorování TK

Atletické srdce 

- dobrá diastolická fce

- normální až zvýšená spotřeba O2 při spiroergometrii, MR bez známek 
fibrosy, neg RA

- regrese hypertrofie po přerušení tréningu na 6-12M

Zesílení stěn levé komory dané hemodanymickými podmínkami



Hypertrofické kardiomyopatie

Sarkomerická hypertrofická kardiomyopatie  - HKMP 

Nesarkomerické formy

Amyloidosa AL/TTR

Fabryho nemoc

Sarkoidosa

Hemochromatosa
Mitochrondriopatie

Syndromické KMP

glykogenósy

…



Diagnostický postup

Osobní anamnéza

Rodinná anamnéza

Posouzení známek hypertrofie na EKG

Domácí monitorace TK

Domácí monitorace EKG

hladina volných lehkých řetězců kappa/lambda, 

imunoelektroforéza séra a moče (paraprotein)

ACE, Ca v séru a v moči

ferritin, transferin

CK, myoglobin; laktát

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

suchá kapka 



Detailní echokardiografické vyšetření

DPD scan

PET-CT + 18F-fluorodeoxyglukoza 

MR srdce

Genetické testování (těžký řetězec B-myosinu a myosin vázající protein C, 

Desmosomální proteiny, missence mutace – unikátní pro danou postiženou rodinu..)

Myokardiální biopsie (fulminantné formy myokarditíd, po OTS, dg. KMP)

Diagnostický postup
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Opakované hospitalizace pro atypické thorakalgie v okresní 
nemocnici od roku 1999, kdy provedena SKG s negativním nálezem.

Další hospitalizace 8/2020 s pozitivitou TropT 40, přeložen k SKG

Kazuistika, 66-letý pan Pavel



SKG



RVLG



Echokg 2018

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

susp. při dlouhodobě nekorigované arteriální hypertenzi, 

dif.dg. HKMP bez obstrukce, 

tehdy medikace amlodipin, metoprolol, 

dle anam. TK v domácím prostředí 140/80mmHg

Kazuistika, 66-letý pan Pavel



Echokg

IVS  24mm 

MASSi 180g/m2

EF LK 55%

Snížená longitudinální kontrakce

LAVi 56ml/m2



Prominentní papilární svaly



stěna PK - 8mm



TAPSE 16mm

TriReg stopa, Gmax 20mmHg

DDŽ 22/11mm



E 0,6m/s A 0,7m/s

é med 4, é sept 7cm/s

E/é 10



EF LK 55%

GLS avg -8%



Rodinná anamnéza: 

otec Ɨ 94l - HT, matka Ɨ74l – HT, ca, RA; 

sestra Ɨ 80l ca; bratr Ɨ 82l ca prostaty; sestra 82l došetřována pro ca

syn 46l – HT, jeho syn 21l a dcera 19l - zdraví

dcera 40l - s ničím se neléčí, její syn 5 a 1,5roku - zdraví

- neví o náhlých úmrtích v rodině

- neví, že by se někdo léčil se srdcem/ledvinami/opak. CMP

Osobní anamnéza: hypertenze arteriální dg. 1999; dyslipidémie; st.p. opak. 
hosp. pro thorakalgie, negativní SKG v r. 1999, reSKG 8/2020 s nálezem 
hraniční RC dle FFR nevýznamné; st.p. OP pro fr. LDK v mládí

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: bydlí s manželkou; SD, předtím pracoval v stavebninách

Abusus: stopkuřák, od 18-30l cca 20cigg denně, alkohol příležitostně



EKG



Laboratorní testy

urea 6,3 krea 97

Hg 168, trombocyty 137

NTproBNP 391

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

Odeslána suchá kapka na m. Fabry



MR srdce



MR srdce



Metoda suché kapky

Rok 1963 Robert Guthrie

Diagnostika vrozených metabolických poruch







Výsledek suché kapky

Testován pozitivně pro deficit alfa-galaktosidasy

Geneticky konfirmovaná mutace spec. pro Fabryho nemoc



Fabryho choroba

- X-vázané onemocnění, 1 z 1500-7000 novorozenců

- Lysosomální střádavé choroby

- Deficit α-galaktosidázy hromadění glykosfingolipidů ve 
viscerálních tkáních a vaskulárním endotelu

- Multisystémové onemocnění - ledviny, srdce, mozek

- Angiokeratomy

- Pálivé bolesti končetin

- Porucha pocení, únava.…





Terapie Fabryho choroby
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Děkuji za pozornost



• k.č.1  - náhrada alpha galactosidasy, došetření rodiny

• k.č.2 - imunosuprese, kortikoterapie; ICD?

• k.č.3 - BB, kalkulace SCDscore, došetření rodiny; alkohol. septální 
ablace?

• k.č.4 - stabilizace transthyretinu - tafamidis

• k.č.5 – hematoonkologická terapie; – WL k OTS?



• k.č.1

• k.č.2

• k.č.3

• k.č.4

• k.č.5



Bakošová M., Ozábalová E., Poloczková H., Krejčí J.

I.Interní kardio-angiologická klinika Fakultní nemocnice u sv. Anny, Masarykova univerzita, 
Lékařská fakulta
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Kazuistika: Pacientka ŠN, 1982

Anamnéza

• RA: matka hypertenze, ŠŽ, otec impl. PM

• OA: 

- obezita, hypertenze, hirsutismus, stp. varikoflebitis, komb. ventil. porucha

- 2019 – TIA s pravostrannou hemiparesou a expresivní afázii

- 2020 – stp. KPR pro FiKo, koronární tepny bez stenos,  imp. ICD

- 2021 - ?



Klinický stav

Subj: únava i při chůzi po bytě, horší se ¾ roku, 
vertigo, otoky DKK
Obj: váha 80kg, výška 168cm

TK 120/66, TF 72/min

Eupnoe, AS lehce ireg, ozvy ohraničené, zvýšená 
náplň krčních žil, dýchání alv. vpravo oslabené do 
½ plic, břicho klidné s drobným ascitem, játra 
+2cm, otok perimall. bilatNYHA II-III



RTG

Srdeční stín rozšířený, fluidothorax



Laboratorní 
parametry

Na 140 mmol/l, K 3,2 mmol/l Cl 98 
mmol/l

NTproBNP 3294 ng/l, TnT
85 ng/l

CRP 1,1 
mmol/l

T-sat 0,082, ferritin 92,4 
ug/l

Hb 108 g/l, Leu 
,4x109/l



Vyšetřovací metody

EKG: SR, 76/min, osa doleva, PQ 280 ms, QRS 194 ms, LAH + RBBB, R V1,2, rS až 
Qrs V3-V4, rS III, aVF



Echokardiografické parametry

• Stěny: IVS 18 mm, LVPWd 15 mm

• MASSi: 201,1 g/m2, LAVi: 38ml/m2



Echokardiografické 
parametry

EF LK: 35 – 40 %

PGmax Tri: 27,21



ECHO parametry
• Mi E/e´: 12,36

• E´ med 0,04 m/s, E´ lat 0,07m/s 

• GLS: – 8 %

• DDŽ 22mm, TAPSE: 14 



Známky na ECHU

koncentrická hypertrofie obou komor

Těžce postižená longitudinální kontraktilita a apical sparing

těžká diastolická dysfunkce

„granular sparkling“

zesílení IAS, chlopenních cípů

drobný perikardiální výpotek



ELFO bílkovin

Při elektroforéze bílkovin došlo k atypickému gradientu v oblasti 
gamaglobulinů

Při imunofixaci prokázán paraprotein IgG lambda

FLC kappa/lambda 0,54 (v dokumentaci 0,17)



Další specializované metody

PK: Lehká postkapilární plicní hypertenze (MPAP 28, PCWP 22mmHg), vysoké 
CVP 15mmHg, snížený CO i CI (3,6 resp. 1,9), PVR 1,7 W.j.

Spiroergometrie: VO2peak/kg  je 7,5ml

Provedena punkce fluidothoraxu – punktát typu transsudátu bez zánětlivých či 
onkologicky susp. buněk

Endomyokardiální biopsie?



Endomyokardiální biopsie

• 4 vzorky myokardu, objemná depozita 
amyloidu v intersticiu

• AA amyloid negativní 

• kappa negativní

• lambda +++

AL 
amyloidosa



Další osud

Základní diagnóza je tedy mnohočetný
myelom s přidruženou AL amyloidosou srdce

Pacientka pokračuje v léčbě MM na 
hematoonkologii (daratumumab, lenalidomid)

Pacientka byla nyní po přešetření zařazena na 
běžné pořadí WL k OTS (+ v plánu ASCT)



DĚKUJI
ZA POZORNOST

Tato prezentace vznikla za podpory specifického
vysokoškolského výzkum u MUNI/A/1462/2021, 
kterou poskytlo MŠMT.


