Abstrakt

Echokardiografie ptedstavuje klicovou metodu hodnoceni funkcnich a strukturdlnich zmén
u nemocnych se srde¢nim onemocnénim. Fabryho choroba (FCH) je geneticky podminéné (X-
vazané) lysosomalni stfddavé onemocnéni zplisobené mutacemi v genu pro enzym alfa-
galaktosidasu A. Kardiovaskularni postizeni je hlavni pfi¢inou morbidity a mortality téchto
pacientii. Cilem naSich praci bylo upfesnit diagnostiku a rizikovou stratifikaci kardialniho

postizeni u FCH za pouziti echokardiografie.

V prvni retrospektivni ¢asti projektu jsme analyzovali vztah mezi hladinou kyseliny mocové,
vznikem a progresi hypertrofie levé komory (LK) srde¢ni a vyskytem klinickych udélosti.
Vysledky nasi studie ukéazaly silny vztah mezi hladinou kyseliny mocové, vznikem a progresi
hypertrofie LK srde¢ni, mortalitou i kardiovaskuldrnimi udalostmi. Hladinu kyseliny mocové

1ze u FCH pouZivat jako snadno dostupny marker kardiovaskularniho rizika.

V druhé casti retrospektivniho projektu jsme analyzovali schopnost identifikovat Fabry
kardiomyopatii pomoci techniky tkanové dopplerovské echokardiografie (TDI). I pfes nizsi
rychlosti pohybu mitralniho anulu hodnocené TDI u pacienti s FCH, je piekryv hodnot
s obecnou populaci pfili§ velky na to, aby umoznil spolehlivou diagnostiku FCH v klinické

praxi.

V prospektivnim projektu jsme studovali prevalenci, charakteristiky, prognoézu a validitu
soucasnych echokardiografickych kritérii pro stanoveni srde¢niho selhani u FCH. Zjistili jsme
vysoky vyskyt srde¢niho selhdni se zachovalou ejekéni frakci, jehoz hlavnim patogenetickym
mechanismem je koncentrickd hypertrofie LK. Echokardiografické parametry index hmotnosti
LK, diastolické funkce (E/e”) a globalni longitudindlni strain mély nejvétsi pfesnost pro
stanoveni diagnozy srdecniho selhani, siln€ korelovaly s hladinou natriuretickych peptidi

a predikovaly celkovou mortalitu i kardiovaskularni komplikace.



