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Transthyretinova kardiomyopatie je onemocnéni spojené s vyznamnou mortalitou a morbiditou, které jsou dany predevsim
projevy srde¢niho selhani, fibrilaci sini a atrioventrikularnimi blokddami. V nasich podminkéch se ¢astéji vyskytuje ve své
ziskané formé (wild-type), vzacné formé hereditéarni, kterd je provazena variabilné senzoricko-motorickou polyneuropatii
s vyznamnou vegetativni slozkou. Cilem prace je poskytnout aktualni prehled znalosti o etiologii, patofyziologii, klinickém
obrazu, diagnostice, epidemiologii a terapii onemocnéni.
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Transthyretin cardiac amyloidosis - overview of the issue in 2025

Transthyretin cardiomyopathy is associated with a significant mortality and morbidity, which are caused by congestive heart
failure, atrial fibrillation and atrioventricular block. In the Czech Republic, we can diagnose mainly wild-type form of the
disease. Rarely, a hereditary form may be detected associated with a variable occurrence of sensorimotor polyneuropathy
with a significant vegetative component. This review should provide an update of current knowledge regarding aetiology,

pathophysiology, clinical presentation, diagnostics, epidemiology and treatment of transthyretin cardiomyopathy.
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Uvod

Transthyretinovou kardiomyopatii (ATTR-CM) jsme na zacatku tohoto
tisicileti vnimali jako vzacné onemocnéni vysokého veku, zndmé pod
nazvem senilni amyloiddza. Onemocnéni bylo tehdy obtizné diagnostiko-
vatelné a nemélo zadnou specifickou lé¢bu. Situace se zdsadné zménila
po roce 2005, kdy byla publikovana prvni prace o neinvazivni diagnostice
ATTR-CM pomoci bifosfondtovych radioizotop (1), a nésledné po roce
2018 pfi prikazu zésadniho snizeni kardiovaskuldrni mortality a morbidity
po podani peroralniho stabilizatoru transthyretinu tafamidisu (2). Cilem
této publikace je pfinést aktudlni pohled na etiologii, patofyziologii,
klinicky obraz, diagnostiku, epidemiologii a lé¢bu tohoto onemocnénit.

Etiologie a patofyziologie onemocnéni
Amyloiddzy jsou podminéné infiltraci intersticia tkani amyloidnimi
fibrilami, které vznikaji z rozpustnych amyloidogennich proteinti zménou

konformace (3). Srde¢ni amyloiddza vzniké nejcastéji (> 95 %) v rdmci
systémové AL amyloiddzy nebo transthyretinové amyloiddzy. V klinické
praxi je zasadnfi tato dvé onemocnéni od sebe odlisit. Méné ¢asto dochézi
k postizeni srdce v rdmci depozice amyloidu AA pfi chronickych zané-
tech, nebo ukladanim B2-mikroglobulinu u nemocnych v dialyzacnim
programu. Vzacné pfi hereditarni amyloidéze z depozice apolipoproteinu
Alllnebo A IV, které byvaji doprovéazeny tézkou nefropatii s nefrotickym
syndromem (4). Podezieni na tyto méné Casté typy srdecni amyloiddzy
vetsinou ziskdme z klinickych souvislosti, odlisime je od béznych typ(
pouze pomoci biopsie a popiipadé molekuldrné-genetickym vysetfenim.
Pricinou transthyretinové amyloidézy je nestabilita tetramer(
plazmatické bilkoviny transthyretinu. Z uvolnénych monomer( potom
vznikaji amyloidogenni fibrily. Nestabilita transthyretinu je podminéna
v nasdich podminkach nejcastéji starnutim organismu ve své wild-type
formé, vzacné se jedné o geneticky podminéné onemocnéni (3, 4).
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