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Abstrakt
Hypertrofia ľavej komory (ĽK) je častým nálezom u pacientov s diabetes mellitus (DM). Prevalencia DM a jeho ko-
morbidít v populácii je vysoká a preto prítomnosť ďalšieho ochorenia vedúceho k hypertrofii ĽK u pacienta s DM 
nie je vylúčená. Manažment a prognóza hypertrofie ĽK sa líšia v závislosti od vyvolávajúcej príčiny, preto jej dife-
renciálna diagnostika veľmi dôležitá. Cieľom článku je stručný prehľad etiológie a diagnostického postupu u pa-
cientov s hypertrofiou ľavej komory so zameraním na klinicky najvýznamnejšie, ale menej často diagnostikované 
ochorenia.
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Abstract
Left ventricular hypertrophy (LVH) is a common finding in patients with diabetes mellitus (DM). DM and its comor-
bidities are common in the population and therefore the presence of another disease leading to LVH in a patient 
with DM can’t be ruled out. Management and prognosis of LVH vary depending on the underlying cause, so its dif-
ferential diagnosis is very important. The aim of the article is a brief overview of the etiology and diagnostic proce-
dure in patients with left ventricular hypertrophy with a focus on the most clinically important but less frequently 
diagnosed diseases.

Key words: diabetic cardiomyopathy – cardiac amyloidosis – Fabry disease – left ventricular hypertrophy

Úvod
Hypertrofia ľavej komory (ĽK) je zvyčajne definovaná 
zväčšením masy alebo zvýšenou hrúbkou stien ĽK. Zvý-
šená masa ĽK (LVM) je dôležitý rizikový faktor a silný pre-
diktor kardiovaskulárnych príhod [1,2]. Výskyt hypertrofie 
ĽK a zastúpenie jednotlivých príčin závisí od charakteristík 
študovanej populácie (vek, etnikum, socio-ekonomické 
faktory a s nimi súvisiaca prevalencia hypertenzie, obe
zity a diabetes mellitus) ako aj použitej diagnostickej 
metódy. Základnou vyšetrovacou metódou pre identifi-
káciu a hodnotenie hypertrofie ĽK je vzhľadom k svojej 
dostupnosti a  diagnostickej výťažnosti transtorakálna 
echokardiografia (TTE). Prevalencia echokardiograficky 
diagnostikovanej hypertrofie ĽK v  bežnej populácii sa 
udáva v rozmedzí 9–19 % [3,4]. Spektrum možných príčin 

je široké, od spomínaných najčastejších populačných 
ochorení cez časté (aortálna stenóza, hypertrofická kar-
diomyopatia) až po ochorenia vyslovene zriedkavé (vro-
dené poruchy metabolizmu, vrodené syndrómy). V posled-
ných rokoch bol dosiahnutý veľký pokrok v diagnostike ako 
aj liečbe niektorých špecifických foriem hypertrofie ĽK. 
Novšie práce ukazujú, že etiológiu hypertrofie ĽK možno 
systematickým vyšetrením stanoviť až u 90 % pacientov 
[5]. Rôzne príčiny hypertrofie si vyžadujú rôzne terapeu-
tické prístupy, či už z  pohľadu použitia konvenčnej far-
makologickej aj nefarmakologickej liečby ako aj pohľadu 
indikácie špecifickej liečby zasahujúcej do patogenézy 
konkrétneho ochorenia. Historicky ide najmä o enzým-sub-
stitučnú liečbu napríklad pri Fabryho chorobe (FD) [6], 
novšie o stabilizátory transtyretínu (TTR) v liečbe transty-
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retínovej amyloidózy (ATTR) [7] alebo včasnú indikáciu 
hematologickej liečby pri primárnej amyloidóze srdca 
(AL) [8]. To pochopiteľne význam presného určenia etio-
lógie hypertrofie u každého pacienta ešte zvýrazňuje.

Z  pohľadu diabetickej populácie je dôležité, že  dia-
betes mellitus (DM) nezávisle od iných rizikových fak-
torov spája so zvýšením LVM. Prítomnosť diabetes DM 
2.  typu (DM2T) zvyšuje riziko hypertrofie ĽK 1,5-ná-
sobne [9]. Diabetická kardiomyopatia (KMP), charakteri-
zovaná ako abnormálna štruktúra a funkcia srdca u dia-
betika v neprítomnosti iných kardiálnych rizikových fak-
torov a ochorení bola popísaná pred viac ako 40 rokmi 
[10]. Napriek tomu sú údaje o  jej prevalencii stále ob-
medzené. Súvisí to so samotnou definíciou a doposiaľ 
chýbajúcimi špecifickými diagnostickými testami/pa-
rametrami na jej identifikáciu ako aj typickým zhluko-
vaním kardiovaskulárnych rizikových faktorov u diabe-
tikov, čo jej diagnózu per se vylučuje. O jej prítomnosti 
však nepriamo svedčí známa vysoká incidencia srdco-
vého zlyhávania (SZ) u diabetikov – 2,4-násobne vyššia 
u  mužov a  5,1-násobne u  žien v  porovnaní s  osobami 
bez DM [11]. Riziko vzniku SZ u diabetikov tiež koreluje 
s mierou glykemickej kontroly [12]. Zároveň DM svojimi 
orgánovými komplikáciami (nefropatia, polyneuropa-
tia apod) môže imitovať extrakardiálne prejavy niekto-
rých ochorení, ktoré zvažujeme v diferenciálnej diagnos
tike hypertrofie ĽK.

Diagnostika hypertrofie ĽK
Zväčšenie LVM môže byť dôsledkom zvýšenej hrúbky 
stien alebo zväčšenia dutiny ĽK, prípadne oboch. Me-
ranie masy ĽK spočíva v stanovení objemu svaloviny ĽK, 
ktorý potom násobíme mernou hmotnosťou (husto-
tou) myokardu (cca 1,05 g/ml). Objem svaloviny možno 
merať priamo – volumometricky pomocou 3D-echokar-
diografie, magnetickej rezonancie srdca (CMR) a výpoč-
tovej tomografie (CT – Computed Tomography) alebo 
v  praxi častejšie kalkulovať z  TTE meraní hrúbky stien 
a enddiastolického rozmeru ĽK v M-móde a 2D-zobra-
zení. Hodnoty LVM závisia okrem použitej metódy aj od 
pohlavia, veku, telesnej veľkosti a  hmotnosti a  etnika, 
preto sa zistené hodnoty rôznym spôsobom indexujú 
(najčastejšie na povrch tela). Napriek tomu je definí-

cia univerzálnych referenčných hodnôt komplikovaná 
a  je stále predmetom diskusií [13]. Normálne hodnoty 
akceptované aktuálne platnými odporúčaniami a klasi-
fikáciu geometrických typov hypertrofie ĽK sumarizuje 
tab. 1. a schéma.

Hodnotenie LVM nie je vhodné na kvantifikáciu hyper-
trofie ĽK pri jej asymetrickej distribúcii, často napríklad 
pri hypertrofickej KMP. V  týchto prípadoch hodnotíme 
hypertrofiu ĽK na základe merania hrúbky stien jed-
notlivých segmentov ĽK. Hypertrofická kardiomyopa-
tia (KMP) je definovaná hrúbkou steny ≥ 15 mm aspoň 
v jednom segmente zistená akoukoľvek zobrazovacou 
metódou. Geneticky podmienené aj získané ochorenia 
sa však môžu prejavovať aj menším zhrubnutím steny 
(13–14  mm), ktoré si tiež vyžadujú ďalšiu diagnostiku 
[14].

Elektrokardiografia (EKG) má stále význam ako skrí-
ningová metóda v  špecifických populáciách (špor-
tovci) [15] a do istej miery aj v diferenciálnej diagnostike 
príčin hypertrofie. Vo všeobecnej populácii je však po-
užitie EKG limitované relatívne nízkou senzitivitou (kla-
sické voltážové kritéria približne 20–40 %, novší index 
Peguero-Lo Presti približne 62 %) [16].

IVSd – hrúbka interventrikulárneho septa/InterVentricular Septum dimension RWT – relatívna hrúbka stien ĽK/Relative Wall Thickness ZSd – hrúbka 
(dimension) zadnej steny

Tab. 1 | �Normálne hodnoty masy ĽK (LVM), masy ĽK indexovanej na povrch tela (LVMI), relatívnej hrúbky 
stien ĽK (RWT), hrúbky interventrikulárneho septa (IVSd) a zadnej steny (ZSd) ĽK v diastole pri TTE. 
Upravené podľa [13]

ženy muži

lineárne merania LVM (g) 67–162 88–224

LVMI (g/m2) 43–95 49–115

RWT 0,22–0,42 0,22–0,42

IVSd (cm) 0,6–0,9 0,6–1,0

ZSd (cm) 0,6–0,9 0,6–1,0

2D-merania LVM (g) 66–150 96–200

LVMI (g/m2) 44–88 50–102
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Schéma | �Hodnotenie geometrie ĽK na základe 
masy (LVM) a relatívnej hrúbky stien ĽK 
(RWT). RWT je kalkulovaná ako 2-krát 
hrúbka zadnej steny/enddiastolický roz-
mer ĽK. Upravené podľa [13]
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Naopak CMR je považovaná za zlatý štandard dia
gnostiky. Umožňuje presné a reprodukovateľné hodno-
tenie masy, geometrie a funkcie ĽK aj v prípadoch, v kto-
rých je výťažnosť echokardiografického vyšetrenia limi-
tovaná zlou vizualizáciou. Špeciálnym prínosom CMR 
je možnosť charakterizácie tkaniva (prítomnosť a loka-
lizácia fibrózy, hodnotenie objemu extra- a intracelulár-
neho kompartmentu), čím významne prispieva k určeniu 
príčiny hypertrofie[17]. Hlavnými limitáciami CMR sú jej 
kontraindikácie a obmedzená dostupnosť [17,18].

V týchto prípadoch možno na presnejšie zhodnote-
nie morfológie a funkcie ĽK použiť CT srdca. Výhodou je 
možnosť súčasne vyšetriť koronárne riečisko, nevýho-
dou radiačná záťaž a zatiaľ chýbajúca schopnosť dosta-
točnej charakterizácie tkaniva [18].

Etiológia a diferenciálna diagnostika 
hypertrofie ĽK
Hypertrofia ĽK môže byť podmienená hypertrofiou kar-
diomyocytov (zmnoženie a zväčšenie sarkomér, intrace-
lulárne hromadenie rôznych látok), zmnožením extra-
celulárnej matrix (v dôsledku fibrózy, depozície abnor-
málnych proteínov) alebo ich kombináciou. U  väčšiny 
pacientov je hypertrofia ĽK zistená pri vyšetrovaní ich kli-
nických ťažkostí. Nezriedka však môže byť aj náhodným 
nálezom pri TTE alebo inom zobrazovacom vyšetrení vy-
konanom z rôznych iných dôvodov. Prvým krokom v di-
ferenciálnej diagnostike je vždy vylúčenie najčastejších 
príčin. Kontrolu hypertenzie a  prípadnú dosiaľ nedia
gnostikovanú hypertenziu je vhodné overiť, resp. potvrdiť 
ambulantným monitorovaním tlaku krvi. Klinické vyšet-
renie a TTE umožní identifikáciu chlopňových a vrode-
ných chýb (hlavne aortálnej stenózy), ktoré vedú k tlako-
vému alebo objemovému preťaženiu ĽK. Zároveň však 
prítomnosť takejto bežnej príčiny nevylučuje možnú ko-
incidenciu s  ďalším, zriedkavejším ochorením. Fabryho 
choroba (Fabry Disease – FD) bola zistená takmer u 1 % 
hypertonikov s  hrúbkou steny ĽK ≥ 13  mm [19], ATTR 
amyloidóza u  16  % pacientov podstupujúcich transka-
tétrovú implantáciu aortálnej chlopne pre závažnú aor-
tálnu stenózu [20]. Vo všeobecnosti sa systematické do-
šetrenie etiológie hypertrofie ĽK odporúča u  pacien-
tov s hrúbkou steny ĽK ≥ 13 mm [21]. Takáto hypertrofia 
bola pri CMR prítomná u 4,6 % osôb bez zjavného kar-
diovaskulárneho ochorenia vo veku 45–84 rokov [22].

Ďalším krokom je odobratie kompletnej rodinnej a osob-
nej anamnézy. Zameriavame sa na extrakardiálne prí-
znaky systémových ochorení, resp. syndrómov, ktoré 
slúžia ako tzv. red flags a zvyšujú pravdepodobnosť prí-
tomnosti špecifického ochorenia. Ide predovšetkým 
o neurologické príznaky ako cievna mozgová príhoda 
v mladom veku, poruchy chôdze a rovnováhy, sluchu, neuro
patická bolesť, príznaky autonómnej neuropatie, svalová 
slabosť, syndróm karpálneho tunela a podobne. Ďalej sú to 
kožné zmeny, hyper- a hypohidróza, renálne postihnutie, 
gastrointestinálne príznaky, ale aj DM (pri mitochondriál-
nych ochoreniach) [14,21]. V rodinnej anamnéze pátrame 
po kardiálnych manifestáciách u  blízkych príbuzných 

(známa KMP alebo vrodené ochorenie, náhle úmrtie a po-
dobne) s cieľom určiť typ dedičnosti. Autozomálne do-
minantná dedičnosť je typická pre hypertrofickú KMP (sar-
komérové mutácie) a vrodenú ATTR amyloidózu, autozo-
málne recesívna dedičnosť pre Pompeho chorobu a na 
X-chromozóm viazaná dedičnosť hlavne pre Fabryho 
a Danonovu chorobu. Charakteristické nálezy, ktoré usmer-
nia ďalší diagnostický postup, môžeme nájsť aj na EKG. 
Prítomnosť AV-blokád je častá pri infiltratívnych, meta-
bolických a  mitochondriálnych KMP. Extrémne vysokú 
voltáž QRS, niekedy sprevádzanú hlbokými (gigantickými) 
negatívnymi T-vlnami, nájdeme pri „strádavých“ ochore-
niach (Pompeho a Danonova choroba, FD). Naopak nízka 
voltáž QRS ukazuje na možnú amyloidózu. Negatívne 
T-vlny v prekordiálnych zvodoch sú tiež časté pri apikál-
nej forme hypertrofickej KMP. V laboratórnom náleze sa 
môžeme stretnúť s eleváciou kreatinínu a proteinúriou 
pri renálnom postihnutí (FD, amyloidóza). Zvýšené hod-
noty transamináz a kreatínkinázy (z postihnutia skele-
tálneho svalstva) nájdeme pri Danonovej chorobe a mi-
tochondriálnych ochoreniach. Tie sa tiež môžu spájať 
s laktátovou acidózou a myoglobinúriou [21]. Veľmi dô-
ležitý je opakovaný nález mierneho zvýšenia kardiál-
nych troponínov, ktorý svedčí pre pretrvávajúce dlho-
dobé poškodenie myokardu a mal by iniciovať pátranie 
po jeho možných neischemických príčinách (hlavne 
amyloidózy, ale aj FD a ďalšie). Srdcové troponíny spolu 
s nátriuretickými peptidmi tiež predstavujú dôležité pro
gnostické parametre pri srdcovej amyloidóze [23]. Dôle-
žitú úlohu v diferenciálnej diagnostike hrajú zobrazova-
cie metódy. Ich správny výber, indikácia a  interpretácia 
patrí do rúk kardiológa, ideálne zaoberajúceho sa diag-
nostikou kardiomyopatií a presahuje zámer tohto článku.

Genetické vyšetrenie by malo byť zamerané na potvrde-
nie suponovanej diagnózy s cieľom umožniť rodinný skrí-
ning a  cielenú včasnú diagnostiku ochorenia u  blízkych 
príbuzných. Výsledkom genetického vyšetrenia môže byť 
nález rôznych genetických variantov, často s nejasnou pa-
togenicitou a klinickým významom, a naopak negatívny 
výsledok nevylučuje prítomnosť familiárnej hypertrofic-
kej KMP. Genetická analýza sa preto neodporúča ako ini-
ciálny diagnostický alebo skríningový test. Jednou z mála 
výnimiek je genetické vyšetrenie u žien v rámci skríningu 
FD (viď nižšie) [14]. Prehľad najdôležitejších príčin hyper-
trofie ĽK uvádza tab. 2, tri najdôležitejšie špecifické prí-
činy hypertrofie ĽK aj z pohľadu diabetickej populácie 
sú bližšie opísané v ďalšom texte.

Amyloidóza srdca
Amyloidóza je ochorenie spôsobené extracelulárnym 
ukladaním nerozpustných fibríl amyloidu v  tkanivách. 
Fibrily vznikajú agregáciou proteinových prekurzorov 
a obsahujú aj nefibrilárne komponenty (sérový amylo-
idový proteín a  proteoglykán heparánsulfát). Amyloid 
sa môže ukladať len lokálne alebo častejšie systémovo 
v rôznych orgánoch. Poznáme viac ako 30 proteínových 
prekurzorov s rôznou orgánovou distribúciou amyloidu 
[24]. Z  pohľadu kardiálneho postihnutia sú najdôleži-
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tejšie 2 typy amyloidózy. Prvou je primárna systémová 
amyloidóza (AL), pri ktorej sú proteínom tvoriacim fib-
rily monoklonálne ľahké reťazce (častejšie lambda ako 
kappa) produkované patologickým kmeňom plazma-
tických buniek. Tento klon môže (približne 5–10 % prí-
padov), ale častejšie nespĺňa diagnostické kritéria pre 
mnohopočetný myelóm (> 20 % infiltrácia kostnej drene 
klonálnymi plazmatickými bunkami) [8]. Druhou je transty-
retínová amyloidóza (ATTR), pri ktorej sú fibrily tvorené 
transtyretínom (TTR). TTR je transportný proteín syn-
tetizovaný prakticky výlučne v  pečeni. Do obehu sa 
z pečene dostáva ako tetramér, ktorý viaže a transpor-
tuje hormóny štítnej žľazy a retinol. Tetramér destabi-
lizuje buď v  dôsledku bodovej mutácie (ATTRv – va-
riant, mutovaný TTR) alebo z  nejasných príčin hlavne 
vo vyššom veku (ATTRwt – wild type TTR, v minulosti 
senilná amyloidóza) na monomér, ktorý agreguje a vy-
tvára fibrily [24,25]. Pri oboch ochoreniach je postihnu-
tie srdca rozhodujúce pre prognózu pacientov. V  obi-
dvoch prípadoch však ide o systémové ochorenia a roz-
poznanie extrakardiálnych prejavov môže nasmerovať 
diagnostiku správnym smerom. Pre AL je typická makro
glosia, podkožné krvácania v dôsledku zvýšenej fragi-
lity malých ciev a nefrotický syndróm. Podobne ako pri 
ATTR medzi extrakardiálne príznaky patrí aj polyneu
ropatia a  syndróm karpálneho tunela, ktorý predchá-
dza kardiálnej manifestácii aj o niekoľko rokov [8]. Ešte 
častejšie sa s  ním stretávame pri ATTRwt. V  dôsledku 
ukladania amyloidu do šliach vzniká aj lumbálna spi-
nálna stenóza (prejavujúca sa neurogénnymi klaudiká-
ciami) a  spontánna ruptúra šľachy bicepsu s  typickou 
deformitou svalu (príznak Pepka námorníka). Pri oboch 
formách ATTR sa stretávame aj so senzorickou, moto-

rickou a  autonómnou neuropatiou, vrátane postihnu-
tia gastrointestinálneho traktu. Tieto sú typické pre neu
rologickú formu ATTRv, ktorá sa nazýva familiárna amy-
loidná polyneuropatia (FAP). Spektrum postihnutia 
(prevaha kardiálneho alebo neurologického) pri ATTRv 
závisí od konkrétnej mutácie a jednotlivé mutácie majú 
väčšinou typický geografický výskyt [25].

Postihnutie srdca sa manifestuje častejšie u  mužov, 
vo veku nad 40  rokov, pri ATTRw zvyčajne viac ako 
60 rokov. Pri EKG je typická nízka voltáž QRS komplexu 
(obr. 1), ktorá je v protiklade s významnou hypertrofiou 
ĽK pri echokardiografii. Často je prítomný obraz pseudo-
nekrózy s Q-kmitmi, AV-blokády a predovšetkým v ne-
skorších štádiách fibrilácia predsiení. Echokardiograficky 
nachádzame symetrickú koncentrickú hypertrofiu ĽK 
(hrúbka stien ≥ 14 mm). Hypertrofia ĽK je sprevádzaná 
diastolickou dysfunkciou (väčšinou 2.–3. stupňa) s dilatá-
ciou ľavej predsiene, ejekčná frakcia býva spočiatku za-
chovaná, alebo mierne znížená, častá je malá perikar-
diálna efúzia. Typická je porucha longitudinálnej funk-
cie ĽK so znížením globálneho longitudinálneho strainu, 
ktorá relatívne najmenej postihuje apikálne segmenty 
ĽK (tzv. obraz apical sparing). Tieto nálezy by u pacienta 
s  hypertrofiou ĽK mali viesť k  doplneniu ďalších vyšet-
rení za účelom potvrdenia a diferenciácie srdcovej amy-
loidózy. Klinicky sa amyloidóza srdca manifestuje prí-
znakmi SZ, dominuje slabosť, dýchavica a opuchy. Častý 
je sklon k  hypotenzii a  intolerancia antihypertenzív-
nej a štandardnej liečby SZ [23,25]. Podozrenie by preto 
mala vzbudiť progresia hypertrofie ĽK u  hypertonika, 
ktorému bola redukovaná antihypertenzívna liečba pre 
„normalizáciu“ tlaku krvi.

AL – primárna systémová amyloidóza ATTRv – vrodená transtyretínová amyloidóza ATTRwt – senilná amyloidóza KMP – kardiomyopatia MELAS – 
mitochondriálna myopatia, encefalopatia s laktátovou acidózou a stroke-like epizódami MERRF – syndróm myoklonickej epilepsie asociovaný s vý-
skytom „ragged red fibres“ PRKAG2 – gamma 2 podjednotka adenozín-monosfátom aktivovanej proteinkinázy

Tab. 2 | Prehľad možných príčin hypertrofie ĽK
patofyziologický podklad hypertrofie ĽK ochorenia

remodelácia ĽK pri zvýšenom zaťažení

fyziologická hypertrofia

artériová hypertenzia

aortálna stenóza (valvulárna, subvalvulárna), aortálna a mitrálna regurgitácia

vrodené vývojové chyby (koarktácia aorty, defekt komorového septa, perzistujúci ductus arteriosus)

obezita

endokrinopatie a metabolické ochorenia
diabetická KMP

akromegália, feochromocytóm

sarkomérové mutácie hypertrofická KMP

infiltrácia myokardu
amyloidózy (AL, ATTRv, ATTRwt)

hemochromatóza

vrodené poruchy metabolizmu

Fabryho choroba

Pompeho choroba

Danonova choroba

PRKAG2 KMP

mitochondriálne ochorenia syndrómy Kearns-Sayre, MERFF, MELAS

vrodené syndrómy Noonanovej syndróm, Friedreichova ataxia

nádory srdca fibróm, lipóm, sarkómy, lymfóm, metastázy a ďalšie

lieky anabolické steroidy, takrolimus
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Prvým krokom v diagnostike je skríning monoklonál-
nej gamapatie (vyšetrenie imunofixácie v  sére a  moči 
a voľných ľahkých reťazcov v sére) a scintigrafia skeletu 
(osteoscan). Fibrily ATTR doposiaľ neznámym mecha-
nizmom viažu osteotropné rádiofarmaká a miera ich vy-
chytávania v myokarde sa hodnotí pomocou vizuálneho 
3-stupňového Peruginiho skóre [26]. Nález významnej 
akumulácie rádiofarmaka (2. a 3. stupeň Peruginiho skóre) 
u pacienta s vylúčenou monoklonálnou gamapatiou je 
diagnostický pre srdcovú ATTR [27]. V  prípade potvr-
denia monoklonálnej gamapatie je indikované hema-
tologické vyšetrenie a  biopsia postihnutých orgánov 
s cieľom potvrdenia a typizácie amyloidu. U pacientov 
s negatívnym alebo nekonkluzívnym výsledkom prvolí-
niových vyšetrení je možné podozrenie na amyloidózu 
podporiť vyšetrením CMR a následne zvážiť histologizá-
ciu, najčastejšie cestou endomyokardiálnej biopsie [8,25].

Fabryho choroba
Fabryho choroba je progresívne, na X-chromozóm via-
zané genetické ochorenie spôsobené chýbajúcou alebo 
nedostatočnou aktivitou lyzozomálneho enzýmu alfa-ga-
laktozidázy A (GLA). Tento funkčný defekt má za následok 
hromadenie glykosfingolipidov, hlavne globotriaozyl
ceramidu (Gb3) a jeho deacylovaného derivátu globotryao
sylsfingozínu (lyso-Gb3) v lyzosómoch a telesných teku-
tinách. Postihnuté sú najmä bunky srdca, obličiek, kože, 
neuróny a endotel ciev [28]. Ochorenie vo svojej klasickej 
forme postihuje hlavne mužov (hemizygotov). V súčas-
nosti ale vieme, že aj heterozygótne ženy (ktoré sú z ge-
netického hľadiska mozaiky) môžu mať závažné klinické 
prejavy vrátane kardiovaskulárnych [29]. Tie môžu byť 
sprevádzané, resp. pri nerozpoznanej klasickej forme 
predchádzané ďalšími príznakmi FD, po ktorých treba 

anamnesticky pátrať. V detstve ide hlavne o záchvato-
vité akroparestézie a bolesti končatín, hypohidrózu s in-
toleranciou tepla a námahy a záchvaty bolestí brucha. 
Diagnosticky najcennejšími znakmi sú angiokeratómy 
na trupe a cornea verticillata (šedo-hnedé depozity v ro-
hovke vyskytujúce sa aj pri užívaní niektorých liekov, 
hlavne amiodarónu). Z orgánových komplikácií je to pre-
dovšetkým proteinúria, progredujúca renálna insuficien-
cia a kryptogénne cievne mozgové príhody v mladej do-
spelosti (približne v 20.-30. roku veku) [30]. Takzvaná ne-
skorá forma ochorenia sa manifestuje takmer výlučne 
kardiálnym postihnutím s pomalšou progresiou [28].

Na EKG sú väčšinou prítomné znaky hypertrofie ĽK 
s repolarizačnými zmenami v zvodoch z ľavého prekor-
dia. V počiatočných štádiách býva skrátený interval PQ 
bez preexcitácie, neskôr sa prevodové intervaly predl-
žujú a  pacienti často vyžadujú implantáciu kardiosti-
mulátora pre pokročilé atrioventrikulárne (AV) blokády 
[31].

Hlavnou kardiálnou manifestáciou je symetrická kon-
centrická hypertrofia ĽK, bez obštrukcie vo výtokovom 
trakte ĽK. Je prítomná u viac ako polovice mužov s FD 
(zvyčajne po 30. roku veku) a viac ako tretiny žien (oby-
čajne po 40. roku života). Diastolická dysfunkcia je prí-
tomná u všetkých pacientov, ejekčná frakcia ĽK býva za-
chovaná, zhoršuje sa až v štádiu pokročilého ochorenia, 
kedy sa rozvíja reštriktívny typ plnenia ĽK [32].

Pri CMR je neskoré vychytávanie gadolínia (LGE) z ne-
jasných príčin najčastejšie prítomné v strednej vrstve myo
kardu bazálne a midpapiplárne inferolaterálne. Ďalším 
charakteristickým nálezom sú nízke natívne hodnoty 
v T1-zobrazení, ktoré odlišujú postihnutie pri FD od hyper-
trofie ĽK pri sarkomérových mutáciách, amyloidóze a hy
pertenzii [33].

Obr. 1 | �Príklady EKG pacientov so špecifickými príčinami hypertrofie ĽK: a) EKG pacienta s AL amyloidózou 
srdca – nízka voltáž QRS v štandardných zvodoch, obraz pseudonekrózy Q V1-2, AV-blokáda 1. stupňa  
(PQ 220 ms) b) EKG pacienta s Fabryho chorobou – vysoká voltáž QRS, repolarizačné zmeny  
v inferolaterálnych zvodoch, hraničné PQ (120 ms). Archív autora

Obr. 1.1 Obr. 1.2
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Základom diagnostiky je skríningové vyšetrenie po-
mocou metódy tzv. suchej kvapky, ktoré je indikované 
u  všetkých pacientov s  hypertrofiou ĽK (hrúbka stien 
≥ 13 mm u mužov vo veku > 30 rokov a žien > 40 rokov) 
[34]. Komerčne dostupné testy umožňujú stanove-
nie aktivity GLA (u mužov), genetickú analýzu (u žien 
a mužov s potvrdeným deficitom GLA) ako aj vyšetre-
nie koncentrácie lyzo-Gb3. Podľa štúdií možno pozi-
tívny nález očakávať asi u  0,5–1  % pacientov s  hyper-
trofickou KMP [35].

Diabetická kardiomyopatia
Diabetická KMP je najčastejšie definovaná ako dysfunk-
cia myokardu u pacienta s DM, ktorá sa vyvinie v neprí-
tomností iných kardiovaskulárnych ochorení ako koro-
nárna choroba, nekontrolovaná hypertenzia, význam-
né valvulopatie a vrodené srdcové chyby. Jej patogenéza 
nie je plne objasnená [12]. Najväčšiu úlohu (predovšet-
kým u pacientov s DM2T) pravdepodobne zohráva in-
zulínová rezistencia, kompenzačná hyperinzulinémia 
a pretrvávajúca hyperglykémia. Tieto vedú v myokarde 
k  zvýšenému metabolizmu voľných mastných kyselín, 
lipotoxicite a  oxidatívnemu stresu. Ukladanie koneč-
ných produktov pokročilej glykácie (AGEs) stimuluje 
produkciu kolagénu, a tým vznik fibrózy. Na progresii sa 
tiež podieľa endotelová a mikrovaskulárna dysfunkcia, 
neurohromonálne zmeny (zvýšená aktivita adrenerg-
ného a  renín-angiotenzín-aldosterónového systému) 
a rôzne subcelulárne zmeny (mitochondriálna dysfunk-
cia, preťaženie – stres endoplazmatického retikula, po-
ruchy homeostázy kalcia a ďalšie), ktoré podporujú rozvoj 
koncentrickej remodelácie a hypertrofie ĽK a spolu s fib-
rózou vedú z zvýšenej tuhosti a diastolickej dysfunkcii ĽK 
[12,36]. Tieto zmeny charakterizujú reštriktívny fenotyp 
diabetickej KMP, ktorý sa klinicky manifestuje ako SZ zo za-
chovanou EF ĽK. U pacientov s DM 1. typu dochádza aj 
k úbytku kardiomyocytov, čo vedie k poruche systolic-
kej funkcie a dilatácii ĽK – tzv. dilatačný fenotyp diabe-
tickej KMP. Či a ako často môže prechádzať reštriktívny 
fenotyp do dilatačného, nie je jasné [37].

Diagnostika diabetickej KMP je v klinickej praxi ťažká. 
Klinický ani echokardiografický obraz nie sú špecifické. 
Úloha CMR a biomarkerov je v štádiu výskumu. V praxi 
však o nej treba uvažovať u diabetika s echokardiogra-
fickým nálezom hypertrofie ĽK a prejavmi SZ po vylú-
čení koronárnej choroby, nekontrolovanej hypertenzie 
a iných príčin hypertrofie.

Záver
Hypertrofia ĽK je síce pomerne bežným nálezom, vy-
žaduje však pozornosť nielen kardiológov, ale aj ďalších 
odborností zainteresovaných v  manažmente pacienta. 
Aj keď DM a  komorbidity, ktoré ho sprevádzajú, môžu 
samy viesť k rozvoju hypertrofie ĽK, nemali by sme pre-
dovšetkým pri náleze významnej hypertrofie (s hrúbkou 
steny ĽK ≥ 13 mm) zabúdať ani na jej menej časté príčiny. 
Ich rozpoznanie je založené na poznaní hlavných typic-
kých znakov (red flags) a následnej správnej indikácii do-

plňujúcich zobrazovacích, laboratórnych a  genetických 
vyšetrení. Včasná diagnostika potom v mnohých prípa-
doch umožní kauzálnu špecifickú liečbu, ktorá môže zá-
sadne ovplyvniť prognózu pacienta.
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