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Hypertrofická kardiomyopatie (HCM) 

• Hypertrofie nezvětšené levé komory (LK) při nepřítomnosti 
jiného srdečního či systémového onemocnění, jež by bylo 
schopné vést samo o sobě k danému zesílení stěn 

• Tloušťka stěny 15 mm (13 mm) 

• Klinicky nejčastější vylučované hemodynamické příčiny: 
arteriální hypertenze, aortální stenóza, koarktace aorty a 
tzv. sportovní srdce (athlete‘s heart) 



ESC guidelines 
2023 



• „…HCM is defined by an LV wall thickness ≥15 mm 
in any myocardial segment that is not explained 
solely by loading conditions...“ 

 
• „…Lesser degrees of wall thickening (13–14 mm) 

require evaluation of other features including 
family history, genetic findings, and ECG 
abnormalities…“ 

Arbelo E, et al. 2023, Eur Heart J 



HCM v kostce 

• Prevalence HCM je 1:500 – 1:200 

 • Mezi nejčastějšími příčinami SCD < 35 let věku 

 • Náhlé srdeční smrti (SCD) nemusí předcházet symptomy 

 • Diagnostika, riziková stratifikace (prevence SCD, CMP) 

–  osobní a rodinná anamnéza  

–  zobrazovací metody  

 • Ovlivnění symptomatologie (obstrukce, arytmie) 

 



  

Struktura a funkce sarkomery 
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Co je HCM? 



Tortora GJ, Derrickson B. Principles of Anatomy & Physiology. 15th ed. Hoboken, NJ: Wiley; 2017. 

Sarcomere role in cardiac contraction 
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• Sarcomeres are the basic functional unit of the myofilament, and are 
composed of the contractile proteins, myosin and actin, also referred to 
as thick and thin filaments, respectively 

– Thin filaments contain the regulatory proteins troponin and tropomyosin 

– Thick filaments contain numerous myosin heads, and thin filaments contain 
numerous binding sites for myosin 

• During muscle contraction, myosin heads  
cross-bridge with actin filaments 

• Myosin-actin cross-bridging pulls actin  
filaments on either side of the sarcomere  
together 

– Multiple myosin heads must cross-bridge  
with actin for maximal sarcomere contraction 

Each sarcomere is demarcated by the 2 z-disk lines  
and contains an H band and 2 half I bands 

I 

Band 

I 

Band 

CapZ 

Titin 

Z-disk 

Myosin 

head 

Myosin 

tail 

Actin 

filament 

Relaxed 

Contracted 

M-line 

H 

Band 



Muscle contraction is driven by changes in 
myosin heads 
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1. Tortora GJ, Derrickson B. Principles of Anatomy & Physiology. 15th ed. Hoboken, NJ: Wiley; 2017. 
2. Anderson RL et al. Proc Natl Acad Sci U S A. 2018;115:E8143-E8152. 
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Myosin heads are in an “ON” or active 
state when bound to actin1 

50%-60% of myosin is “on” in normal 
hearts compared with  

80%-85% in HCM hearts2 

Active myosin heads  
produce the force with which 

sarcomeres contract1 



Cross-bridging of a myosin head with an actin 
filament 
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Rice University/OpenStax. Anatomy and Physiology. https://opentextbc.ca/anatomyandphysiology/chapter/10-3-
muscle-fiber-contraction-and-relaxation/ 

Myosin pulls on actin  
to cause contraction 

• The heart muscle contracts when myosin binds and 
pulls on an actin filament (systole) 

• The muscle relaxes when myosin releases  
actin (diastole) 

• HCM mutations can cause excess contraction in systole 
and inadequate relaxation in diastole 

R. Vale, UCSF 

Hyperkontraktilita 

Diastolická dysfunkce 
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Pathophysiology of HCM 

• Compared with normal heart muscle, the 
muscles of the HCM heart undergo excessive 
contraction and impaired relaxation from 
overactive cross-bridge cycling.4 This causes 
stiffness that leads to inefficient filling  and 
pumping and to increased pressure inside the 
heart 

• Many patients with HCM have hypertrophy of 
the ventricular septum,  
which reduces the size of the left ventricle 
(Figure 1)3,5 
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Figure 1: Comparison of the normal heart and the HCM heart 

Normal heart Hypertrophic cardiomyopathy 

1. Burke MA, et al. J Am Coll Cardiol. 2016;68:2871-2886. 2. Maron BJ, et al. J Am Coll Cardiol. 2014;64:83-99. 
3. Cleveland Clinic Health Library. 2017. Available at: https://my.clevelandclinic.org/health/articles/hypertrophic-cardiomyopathy. 
4. Green EM, et al. Science. 2016;351:617-621. 5. Mayo Clinic 2017. Available at: https://www.mayoclinic.org/diseases-conditions/hypertrophiccardiomyopathy/symptoms-causes/syc-20350198. 

HCM is characterized by unexplained heart wall thickening,   
which compromises cardiac function 

Hypertrofie 

https://my.clevelandclinic.org/health/articles/hypertrophic-cardiomyopathy
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Pathophysiology of HCM 

Thickening of the ventricular wall 
• In the HCM heart, the cardiac myocytes are disorganized (Figure 5).1 

This is thought to be due to the hyperdynamic contraction of the 
sarcomeres in HCM.2 Such disarray may lead to  conduction 
abnormalities and cardiac arrhythmias1 

• Reduced sarcomere function also leads to increased heart stiffness via 
impairment in relaxation and overactive cross-bridge cycling2  

• The Frank-Starling mechanism ensures that an increase in blood 
volume taken in during diastole results in an increase in blood volume 
ejected during systole. In HCM, this relationship is impaired because 
of the heart’s increased stiffness. Thus, a smaller volume is taken in 
and a smaller volume is released. The heart works harder to 
compensate for this disparity, and the resultant ventricular 
hypertrophy reduces the left ventricle chamber size. Less blood fills 
the ventricle, meaning less blood flows to the body 
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Normal 

• Disorganization of myocytes 

• Reduced sarcomere function 

• Reduced Frank-Starling relationship 

• Reduced left ventricle chamber size 

 

 
HCM 

Figure 4: Characteristics of ventricular septal 
thickening in HCM 

Figure 5: Myocyte arrangement in normal vs HCM 
heart 

1. Cleveland Clinic Health Library. 2017. https://my.clevelandclinic.org/health/articles/hypertrophic-cardiomyopathy.  
2. Green EM, et al. Science. 2016;351:617-621. 

Arytmie 



Vyšetření v dg. HCM 
• Anamnéza – OA+ RA! 

 

• EKG - heterogenní změny - voltážová kritéria hypertrofie LK, 
patolog. Q , QS, STE, STD, inverze T… 

• TTE - tloušťka stěny LK nad 15mm, hypertrofické pap. svaly,  pozice 
pap. svalů, prodloužený přední cíp Mi chlopně, obstrukce, 
kontrastní vyš. zejména u apikální formy 

• MRI - ložiska pozdního nasycení (LGE), aneurysma hrotu 

• Selektivní koronarografie, CT koronarografie 

• Holter EKG – nsKT, jiné arytmie (zejména FiS) 

• Fyzikální vyšetření – šelest, posun hrotu doleva, Valsalva m. 



EKG 



archiv autora 

TTE 



Rowin EJ et al., JACC Cardiovascular Imaging, 2020 

MRI 



Rowin EJ et al., JACC, 2017 



Komorové arytmie a SCD 

ACC/AHA vs. ESC kalkulátor rizika 

 

Jedinou efektivní léčbou v prevenci arytmické náhlé smrti je 

 

ICD 



Ommen S, et al. 2020, JACC 

2020 
AHA/ACC 

Guidelines 



https://doc2do.com/hcm/webHCM.html 2014 + 2023 
ESC Guidelines 

Elliot P, et al. 2014, Eur Heart J 

Arbelo E, et al. 2023, Eur Heart J 

ESC kalkulátor rizika nezahrnuje RF: 
 
• apikální aneurysmata LK 
• LGE na MRI 
• EFLK pod 50% 



Bonaventura J et al., Heart Rhythm O2; 2023 

ESC SCD  
risk > 6% 

95 

78 

34 

92 



Dědičnost 

• Neúplná penetrance a variabilní expresivita 

• Ve většině případů (tj. u mutací genů pro sarkomerické proteiny) je 
popisována autosomálně dominantní (AD) dědičnost, pouze 20-30% 
pacientů 

• Kromě tzv. sarkomerické HCM se vzácněji vyskytuje HCM v rámci 
systémových dědičných onemocnění a syndromů (x definice AHA 2020)  

• Dědičnost může být v těchto případech kromě AD i autosomálně 
recesivní a X-vázaná 



Syndromické HCM a fenokopie 

Bonaventura J et al. 2020, Cor et Vasa 



Bonaventura J, et al., J Am Heart Assoc. 2023 



Genotyp v predikci SCD? 

• Nebyly prokázány jednoznačně „maligní“ mutace/varianty 

 

• Inkompletní penetrance, variabilní expresivita 

 

• Identické varianty mohou být asociovány s rozličnými fenotypy 
i v rámci jednotlivých rodin 
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Bonaventura J et al., J Am Heart Assoc. 2024 in press, DOI: 10.1161/JAHA.123.033565 



Co zajímá pacienty? 
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Symptomatologie 

• Většina pacientů je asymptomatická 

 • Dušnost (diastolická dysfunkce LK, HFpEF) 
• Bolesti na hrudi (hypertrofie, mikrovaskulární dysfunkce) 

 • Palpitace (dilatace síní, SVT…nsKT) 

 • Synkopa (arytmie, obstrukce, reflexní) 

 • SCD (maligní arytmie - heterogenita myokardu – disarray - 
intersticiální fibróza, abnorm. Ca metab., aneurysma hrotu LK) 

 



(76%) 

(24%) 

76 % umírá na komorbidity 
Celková mortalita ≈ 2 % ročně 
HCM mortalita ≈ 0,5 % ročně 

FU 10 ± 8 let 



• Tlakový gradient vzniklý obstrukcí 
výtoku krve z LK během systoly 

• Prodloužený přední cíp mitrální chlopně 
spolu se závěsným aparátem naráží 
během systoly do bazálního segmentu 
hypertrofického interventrikulárního 
septa (SAM - systolic anterior motion - 
dopředný pohyb mitrálního cípu) 

 

Nitrokomorová obstrukce u HCM 





Spoladore R, et al. 2020, Expert Opinion on Pharmacotherapy  

Farmakoterapie 



Bonaventura J, Int J Cardiol. 2022 



Nefarmakologická léčba obstrukce (SRT) 

Alkoholová septální ablace Chirurgická myektomie 



Souhrn 

• Prevalence HCM je 1:500 – 1:200 

 

• Léčba symptomů + snížení rizika SCD 

 • Evidence-based prevence SCD je pouze ICD 

• Neexistuje ideální systém, SCD je v centrech vzácná 

 • Symptomy – obstrukce, arytmie 

 • Léčba obstrukce – farmakoterapie, SRT 

 

• Hyperkontraktilita, hypertrofie, diast. dysfce, LVOTO 
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