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Ultrastrukturalni diagnostika hypertrofické
kardiomyopatie s mutaci 3-aktinu
u nahlého umrti - kazuistika
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SOUHRN

Uvod: Do diagnostiky kardiomyopatii ve forenzni mediciné patii metody svételné i elektronové mikroskopie a v sou¢asné dobé i metody molekularni biologie.
Pripad: Vysetreni myokardu u 27-letého muz, ktery zkolaboval pfi cesté do prace, privolané RZS se nepodatilo obnovit vitalni funkce.Vysledky: Svételnou a elek-
tronovou mikroskopii byly prokazany zmény svédcici pro kardiomyopatii (nepravidelné probihajici hypertrofické kardiomyocyty, ultrastrukturdlné neuspo-
fadanost Z prouzkd, zmnozeni mitochondrii, myofibrily probihajici longitudinalné i transverzalné). Genetické vysetieni prokazalo mutaci beta-aktinu. Zavér:
Kardiomyopatie muze byt pficinou nahlého imrti u mladych jedinct a jeji diagnostika vyzaduje interdisciplinarni spolupraci.
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Ultrastruktural diagnosis of hypertrophic kardiomyopathy with p-aktin mutation in sudden death
-case report

SUMMARY

Introduction: Light microscopy and electron microscopy rank among methods to diagnose of cardiomyopathy in forensic medicine, and, recently, the methods
of molecular biology. Methods: Investigation of 27 year old man who collapsed on his way to work. The Rescuers did not succeed resuscitation of vital function.
Samples were H-E stained and processed for the electron microscopy. RNA was isolated from the tissue for the alpha, beta, gama actine primer investigation.
Results: By H-E staining we proved irregular hypertrophic cardiomyocytes (disarray) with the links and loci patches of thin fibrosis. Ultrastructurally we dia-
gnosed a disarray of Z-bands, accumulation of mitochondria, rectangular nuclei of cardiomyocytes. We have detected rare plasmocytes and leucocytes with
specific granules in cytoplasma. In the electronogrames we can see myofibriles oriented longitudinally and transversally. A genetic examination demonstrated
beta actin mutation. Conclusion: Cardiomyopathy can be a cause of sudden and unexpected death in young individuals and its diagnostics requires an inter-
disciplinary collaboration.
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Hypertroficka kardiomyopatie (HKM) je casto pfi¢inou nahlé
smrti v mladém véku (rizikovym faktorem je vék 10-35 roku).
Nahla smrt probihd pod obrazem arytmie (fibrilace komor, ko-
morové tachykardie). K umrti dochdazi v 60 % pfipadu pfi lehké
namaze nebo v klidu, ve 40% pfi sportu a vyrazné ndmaze (1,2).
Maron BJ a spolupracovnici popsali nahla umrti sportovcti (bas-
hu u HKM (3). Pii autoptickém vysetieni (1) se popisuje asysmet-
rickd subvalvularni hypertrofie komorového septa, lokalizovana
v bazalni (subaortalni) &asti, jizveni myokardu a bélavé ztlusténi
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(fibrosa) endokardu (asi ve 30% piipadu). Pfi obstrukéni kardi-
omyopatii (tvofi 25-30% pfipadl) zbytnéld svalovina zuZuje vy-
tokovou ¢&ast levé komory. V 70-75% ptipadu jsou hypertrofické
kardiomyopatie (HKM) neobstrukéni (4,5).

Hypertrofickdi HKM je genetické onemocnéni na podkladé
vice nez 400 mutaci ve 14 genech. Mezi nej¢astéjsi patii mutace
genu MYH7 tézkého fetézce beta-myosinu v 20-25%, myosino-
vého vazebného proteinu C MYBPC3 v 15-20% a srdecniho tro-
poninuT a | a alfa-aktinu v 1% (6,7)

MATERIAL A METODIKA

Mikroskopické vysetfeni

Vzorky tkdné myokardu pravé i levé komory srde¢ni (u 27 le-
tého muze, ktery zkolaboval pfi cesté do prace a pfivolané RZS
se nepodafilo obnovit vitalni funkce) byly pfi pitvé odebrany
a fixovany ve formaldehydu, nasledné barveny hematoxilinem-
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