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Diagnostika Syndromy Zivot
alécba periodické s Fabryho chorobou
IgA nefropatie horecky jevyzva
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Zdravotni péce by méla byt
dostupna vsem. I pacientiim
se vzdacnymi onemocnénimi

Kazdy rok si posledni unorovy den po celém svéte
pripominame osudy lidi, kterym do zivota vstoupilo vzacné
onemocnéni. U takovych pacientl byva ¢asto obtizna

diagnostika i Ié8ba. Pravé proto se Ceska asociace pro vzacna

onemocnéni snazi o zlepseni a rozsireni dostupné péce.

idi s konkrétni vzacnou dia-

gndzou je malo, nékdy jen

desitky nebo jednotky. Vzdc-

nych onemocnéni jsou vSak
tisice a vsouhrnu je tak vzacnych
pacientit mnoho. V Ceské republice
jde o téméf ptil milionu lidi, v Evropé
30 miliont a na celém svété 300 mi-
liond. T¥i ¢tvrtiny vzacnych onemoc-
néni jsou genetického ptivodu a na
vétSinu z nich pfes vSechny pokroky
mediciny dosud neexistuje 1ék. Jsme
ale pfesvédceni, Ze péCe a podpora by
méla byt dostupnd pro kazdého, at uz
je jeho diagndza sebevzacnéjsi.

Piekazky v diagnostice

Vzacna onemocnéni jsou malo zna-
ma, a tak cesta ke spravné diagnéze
trva v prameéru dlouhych 5 let. Sym-
ptomy byvaji ¢asto nerozpoznany
nebo podceniovany, pacienti a jejich
rodiny se setkdvaji s nediivérou a ne-

Vzacna onemocnéni jsou
malo znama, a tak cesta
ke spravné diagnoze trva
v priiméru dlouhych 5 let.

pochopenim, zdravotnim systémem
~propaddavaji“. Kdyz se diagnéza
potvrdi, ¢asto vyZaduji multidiscipli-
narni péci, protoZe jde o nemoci kom-
plexni, které postihuji vice organi.
Casto s nimi ale nepo&ita ani socialni
systém.

Zasah do zivota v celé jeho Siii

Tato onemocnéni ¢lovéka nepostihuji
~pouze” zdravotn€, maji dopad na
kvalitu jeho Zivota obecné€ a také na
jeho blizké. Ovliviiuji vzdélavani, pra-
ci, rodinu a vztahy, zajmy, psychicky
stav nebo pfani a plany do budoucna.

Multidisciplinarni tymy

a spoluprace

Mnohym nepfijemnostem se vSak da
predejit dobfe nastavenou zdravotni
péci, kterou ¥idi multidisciplinarni
tym ve specializovaném centru, ale
jsou do ni zapojeni i 1ékati v misté
bydlisté pacienta. Vedle 1ékatské
péce soustiedéné do sité vysoce spe-
cializovanych center pro vzacna one-
mocnéni, kterd se v Ceské republice
nyni postupné formuje, v§ak pacienti
ijejich rodiny potfebuji kvalitni pod-
purné sluzby. Ty jim pomohou lépe
zvladat Zivot se vzacnou diagnozou,
at uz se jedna o koordinaci velkého
mnoZstvi zdravotnich a socidlnich
sluZeb, podporu v otdzkach spoje-
nych s rodinou a vztahy, psychologii,
vzdélavanim nebo praci.
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Syndrom kratkeho streva

neboli SBS

MUDr. Michal
Senkyiik

Interni gastroenterolo-
gicka klinika
FNBrnoalLF MUvBrné

Syndrom kratkého streva (SBS, z angl. short
bowel syndrome) miize znacné ovlivnit zivot
pacienta. O jaké onemocnéni se presné jedna?

ednd se o stav, kdy v dasledku
predchdzejicich nemoci, ope-
raci ¢i pfipadnych komplikaci
doslo k vyznamnému zkraceni
tenkého, pfipadné i tlustého stieva.
V zavislosti na zbyvajici délce stfeva
a dalSich faktorech je pacient schopen
se stravovat samostatné ¢i s podporou
1ék1. V pfipadé nedostacujici délky,
respektive nedostatecné funkce zbyt-
ku stfeva se pacient stava zavislym na
podavani umélé vyZzivy a/nebo hydra-
tace nitroZilné.

Jaké jsou priznaky tohoto
syndromu?

Pfedevsim se jednd o objemné, ¢asto
vodnaté prijmy, pfedevS§im odpady ze
stomii, nekorigovatelné dietou a pfi-

jmem tekutin. Velmi rychle dochdzi

k dehydrataci s rizikem poskozeni
ledvin, poklesu vahy pfi ztraté tekutin
a poté i rozvoji podvyZivy provazené
celkovou nevykonnosti a slabosti.

Co muzZe nemocny délat

v pFipadé, ze se dozvi tuto
diagnoézu?

Syndrom kratkého stfeva veétSinou
vznik4 v ndvaznosti na operaéni vy-
kon nebo akutni potiZe. Pacient se
proto o onemocnéni dozvi pfi hospi-
talizaci. Problémem naopak muze byt
nezkuSenost pracovisté s takovym
typem pacientd a jejich propusténi
domu. Pokud trvaji ztraty ze stomie
nebo prijmy v objemu veétSim nez
1000 ml/den, je tfeba ihned uvédomit

1ékare. Ten muZe pfipadné pacienta
odeslat na specializované pracoviste.

Co je pro nové diagnostikované
Pfedevsim to, aby se v¢as dostali na
pracovisté, které jim dokdZe efektivné
pomoci. Zcela jisté jsou to vSechna
pracovisté, kterd funguji jako centra
domdci parenterdlni vyZivy v Ceské
republice, a kterda mtiZe konzulto-
vat oSetfujici 1ékaf. Seznam téchto
pracovist je dostupny na webovych
strankach Ceské spole¢nosti klinické
vyZivy a intenzivni metabolické péce
(SKVIMP) na adrese www.skvimp.cz,
resp. na podstrancel pracovni skupi-
ny pro domaci parenterdlni vyZivu.

Vespolupracis

>

20A17
stieva

acalo to kolem druhych naro-
zenin. Libor prodélal téZkou
rotavirovou infekei a dalsi
pulrok byl jeho zdravotni stav
jako na houpacce. Po ptil roce mu zce-
la selhala stfeva a prakticky jsme se
s Liborem pfestéhovali do nemocnice
v Praze.

Neéekana diagnéza

Lékafi u Libora zjistili vzacné one-
mocnéni stfev ,intestinalni pseudo-
obstrukéni syndrom®, ktery vyZaduje
zavedeni vyZivy cestou centralniho
Zilniho katetru (CZK). CoZ pro Libora

jiz 15 let znamenda dennodenni kon-
tinudlni pfipojeni k infuzni pumpé
(15-24 hodin denné), v zavislosti na
jeho momentalnim stavu.

Vyvoj domaci péce

Diive %ili pacienti s CZK v podstaté
pouze ve zdravotnickych zafizenich,
v poslednich letech v§ak diky pokro-
ku v parenterdlni vyZive a katetrizaci
miuZe Libor Zit s ndmi doma.

Cely ¢lanek si pfectete
na www.info-zdravi.cz
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prof. MUDr. Dita
Maixnerova, Ph.D.
Klinika nefrologie
1. 1ékafské fakulty
aVFN

Diagnostika alécba
IgA nefropatie

IlgA nefropatie patfi mezi vzacna imunitni onemocnéni
ledvin. Bez spravné diagnostiky a véasného zahajeni
lécby zplsobuje nevratna poskozeni ledvin ¢i vede

k jejich Uplnému selhani. Jak [é8ba probiha a co maze
pro zlepSeni svého stavu udélat sam pacient?

IgA nefropatie je nevylécitelné
onemocnéni, které mize trvale
poskodit ledviny. Co by o ném
méli pacienti védét?

IgA nefropatie je imunitni postiZeni
ledvin, konkrétné ledvinnych ,klu-
bicek®, kterd hraji zdsadni tllohu pti
jejich fungovani. Hlavnim spouste-
¢em onemocnéni je odlisna bilkovi-
na (abnormdlné glykosylovany imu-
noglobin A-Gd-IgAl), proti které se
tvofi protilatky a vznikaji imunitni
komplexy, které se ukladaji v ledvi-
nach a vedou Kk jejich poskozeni.

Jaké jsou rizikové pFiznaky této
nemoci?

IgA nefropatie se nejcastéji proje-
vuje pfitomnosti ¢ervenych krvinek
v moci (erytrocyturii) nebo zvyse-
nym mnozstvim bilkovin v moci
(proteinurii), nékdy také okem vidi-
telnou krvi v mo¢i. Postupn€ muize
dojit k chronickému onemocnéni
ledvin ¢i k jejich selhani.

Jakym zplisobem se nhemoc
diagnostikuje a jaky dopad ma
véasna diagnostika na Ié¢bu
pacienta?

Zakladni diagnostickou metodou to-
hoto onemocnéni je rendlni biopsie,
tedy odebrani vzorku ledviny. Tento
vykon se provadi v mistni aneste-

zii pod sonografickou kontrolou.
VySetfeni by méli absolvovat vSichni

Pacienttim s rychlou progresi onemocnéni
se oteviraji nové moznosti 1é¢by, které cilené
plisobi v misté vzniku zanétu a zasadné
ovliviiuji prabéh onemocnéni.

pacienti s glomerularni erytrocy-
turii, soucasnou proteinurii a/nebo
chronickym onemocnénim ledvin.
Pravé véasna diagnostika onemoc-
néni s rychlym zahdjenim 1é¢by ma
zasadni vliv na celou progndzu.

Jaké mame v souc¢asné dobé
moznosti Iééby tohoto
onemocnéni?

Zakladem lécby je pecliva kontrola
krevniho tlaku a uZivani 1éku ze sku-
piny ACE-inhibitord, které zjedno-
dusené feCeno chrani tkan ledviny.
Soucasti 1é¢by je také vyvaZend stra-
va, udrzovani optimalni hmotnosti,
omezeni soli, abstinence alkoholu.
V neposledni fadé by pacienti také
meéli pfestat koufit. Nicméné dnes
se pacienttiim s rychlou progresi
onemocnéni oteviraji nové moznosti
1éCby, které cilené ptisobi v misté
vzniku zanétu a zdsadné€ ovliviiuji

pribéh onemocnéni. Jejich uzivani
je velice snadné, nebot jsou v per-
oralni formé.

Proé je dulezité, aby pacienti

s timto onemocnénim
dodrzovali Iéébu?

Cilem 1éCby je sniZit zvySené mnoz-
stvi bilkovin v mo¢i a stabilizovat
funkci ledvin. V opa¢ném pripadé
miiZe u pacientt dojit ke zhorSeni
funkce ledvin nebo dokonce k selha-
ni ledvin, které vyzaduje nékterou

z metod ndhradni funkce ledvin
(hemodialyza, peritonedlni dialyza,
transplantace ledvin). Tyto metody
bohuZel vedou ke sniZeni kvality
Zivota a zvySeni rizika kardiovas-
kuldrnich onemocnéni, a to i téch

s ndsledkem smrti. Z tohoto divodu
je nutné dbat na prevenci, véasnou
diagnostiku, zahdjeni a dodrZovani
1éCby.



Alena Matouskova
pacientka

KaZdy rok onemocni
2,5/100 000 lidi
po celém svété

Ve IA nefropatii

lgA nefropatie patfi k zavaznym nevyléditelnym onemocnénim ledvin. Dostupna
léSba tlumi jeji priznaky, a mize tak pacientlim vyrazné zlepsit kvalitu Zivota. Bohuzel
se ale ¢asto poji i s nezadoucimi Ucinky. Jak zvladnout Zivot s IgA nefropatii?

Cesta ke spravné diagnéze IgA
nefropatie byva mnohdy velmi
obtizna. Jak probihala vase
diagnostika?

Po dlouhodobé nevysvétlitelné inavé
a obcasnych otocich dolnich koncetin
jsem podstoupila podrobnéjsi
vySetfeni krve a moci, kde se projevila
nizka hladina krevnich bilkovin
ajejich vysoké uniky do moci. Posléze
nasledovalo ultrazvukové vysetieni
ledvin a biopsie, kde se IgA nefropatie
potvrdila.

Muzete nam popsat, jak probiha
Iééba tohoto onemocnéni?

Po diagnostikovani choroby jsem
nejprve postupné vyzkousela in-
hibitory angiotenzinu, blokatory
angiotenzinovych receptorti a korti-
kosteroidy. V§e s cilem sniZeni pro-
teinurie a zadrZeni bilkoviny v krvi.
Vysledky se po nékolikameési¢ni
16¢bé ¢astecné dostavily, nicméné
vedlejsi uc¢inky stejné tak. Po vysa-
zeni 1€k se proteinurie relativné
rychle vratila na ptivodni vysoké
hodnoty. Po n€jakém Case se mi pfes
MUDr. Martinka podafilo ziskat do-
poruceni k pani prof. Maixnerové

a panu prof. Tesafovi v prazské VFN.

LT ¢

kralovstvi

IgAN postihuje
priblizné 200 000 lidi
v EU a ve Spojeném

Tam mi byla v podstaté okamZité
nabidnuta nejnovéjsi 1é¢ba.

Co je na léébé nejnarocnéjsi?
PFinesla vam do zivota i néjaka
pozitiva?

Lécba probihd ordlni tabletovou for-
mou. Snasim ji velice dobte a vyZa-
duje v podstaté pouze vyzvedavani
novych 1ékt ve VFN Praha. Hlavni
pozitiva jsou minimalni vedlejsi
ucinky, snadné uzivani a ustoupeni
alesponi ¢4sti negativ plynoucich

z onemocnéni. Po né€kolika mésicich
1é¢by se proteinurie ¢asteéné sniZila,
otoky ustoupily a dramaticky se sni-
Zila vysoka diuréza. Unava bohuZel
pretrvava.

Jakym zptisobem vas
onemocnéni limituje?
Onemocnéni vyZaduje pfisny moni-
toring krevniho tlaku, bilkovinného

vexs

zickych aktivit.

Co je podle vas pro pacienty pro
zvladani lécby a zivota

Velice dilezité je maximalné omezit
jakoukoliv paralelni zatéz pro

IgAN postihuje
dvakrat vice muzu
neZ Zen

Nejdilezitéjsi je naudit

se s onemocnénim
fungovat, najit si pro

své t¢lo vlastni cesty

a nerezignovat na aktivity,
které vas v Zivoté napliuiji.

ledviny plynouci z Zivotniho stylu
a stravovacich navyki. Mné osobné
velice pomohlo experimentovat

s riiznymi sloZkami stravy a eli-
minovat 1atky, které se vSeobecné
za nefrotoxické nepovaZzuji, ale
negativné prispivaji k zatéZzi ledvin
nepfimo. Kofein a jeho formy u mé
dramaticky, aZ do extrémnich hod-
not, zvySovaly Ziznivost a diurézu.
Obdobn¢ problematicky je zvySeny
prijem sodiku. NejduleZit€jsi je na-
ucit se s onemocnénim fungovat,
najit si pro své té€lo vlastni cesty

a nerezignovat na aktivity, které vas
v Zivoté napliuji.

Nejcastéji se IgAN
vyvine u jedincd
ve véku 16 az 35 let




EVROPSKE REFERENCNI SITE

Evropské referencni sité (European Reference Networks,
ERN) jsou rozsahlym projektem Evropské unie, ktery ma za cil
Zlepsovat péci o pacienty se vzacnym onemocnénim.

nemocnéni jsou rozdélena

do 24 skupin a pro kazdou

z nich existuje zvlastni

sit. Ta spojuje pracoviste,
kterd se na danou oblast specializu-
ji. Napfi¢ jednotlivymi staty se tak
koncentruji zkuSenosti s 1é¢bou vzac-
nych onemocnéni, roste mnozstvi
poznatki o jednotlivych nemocech
a prohlubuji se kompetence speci-
alistti pfi jejich 1é¢bé. ERN jsou pro
zapojené odborniky zdrojem aktudl-
nich informaci a novinek. Davaji také
moznost svolat virtudlni poradni
panely v pfipadech, kdy zkuSenosti
jednoho pracovisté na feSeni sloZité-
ho pfipadu nestaci.

Prehled fungovani ERN a souvi-
sejici evropské legislativy

Do ERN se zapojilo pfes 1500 pra-
covist ze 26 zemi Evropské unie.

K tomu, aby se pracovi$té mohlo do
piislusné sité zapojit, musi proka-
zat svoji kompetenci v naro¢ném
procesu. V sou¢asné dobé m4 Ceska
republika sva pracovisté ve 22 ze 24
siti. Sluzby ERN je moZné vyuZzivat
jen skrze zapojend specializovand
pracovisté. Pacient by tedy mél byt
nejdfive odeslan na takové pracovi-
§té a teprve poté miiZze byt nad jeho
pfipadem svoldn poradni panel.




MetabERN
vzacna dédi¢na
metabolickd onemocnéni

VSeobecna fakultni
nemocnice, Praha 2




Syndromy periodicke horecky:
Diagnostika a lecba

prof. MUDr. Pavia

Dolezalova, CSc.
Centrum vysoce
specializované

péce provzacna
détska revmaticka

a autoinflamatorni
onemocnéni ERN
RITA, Klinika pediatrie
adédiénych poruch
metabolismu 1. LF UK
aVFNvPraze
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Syndromy periodické horecky patfi mezi vzacna
autoinflamatorni onemocnéni, ktera miazeme dale délit
na nékolik chorob lisicich se priznaky i vékem pacient(.
Jak se projevuji, diagnostikuji a 1€si?

Co si mame piedstavit pod
pojmem ,,periodicka horeé¢ka*“?
Tento pojem charakterizuje vice
nebo mén¢€ pravidelné opakovani
epizod horeCky bez prokazané (ze-
jména infekéni) pficiny, které jsou
oddéleny bezptiznakovymi interva-
ly oznacovanymi jako ,,mezidobi®.
Bé&hem horecnaté epizody mohou
byt navic pfitomny dalsi projevy
celkového zanétu organismu.

MuzZete nam toto onemocnéni
pFiblizit?

Syndromy periodické horecky zaci-
naji obvykle v détstvi, zpravidla do
10 let véku. Nejcast€jsi periodicka
horec¢ka u Evropand, tzv. syndrom
PFAPA (Periodic Fever Aphtae Pha-
ryngitis cervical Adenitis), se typic-
ky za¢ind projevovat Kolem 2. roku
zivota. Celosvetove nejrozsirenéjsi
familidrni sttedomotskd horecka
FMF (Familial Mediterranean Fever)
se pak manifestuje obvykle do 20-30
let. Zadatek periodickych horeéek

v priibéhu dospélosti je velmi vzac-
ny.

Jak se projevuje familiarni
stfedomoiska horeéka a jak ji
muiZzeme diagnostikovat?
Familidrni sttedomotska horecka
(FMF) patfi mezi vrozené (geneticky
podminéné) periodické horecky. Jeji
vyskyt je ve vétSiné p¥ipadd vdzan
na puvod rodiny, a to do oblasti Stfe-
domofi, Blizkého vychodu a severni
Afriky. Ujedinct pochézejicich ze
stfedni a zdpadni Evropy se vysky-
tuje extrémneé vzacn€. Diagndza je

v prvni fad€ klinickd. FMF se proje-
vuje kratkymi atakami horecky ob-
vykle doprovdzenymi krutou bolesti
bticha ¢i na hrudi, kterd b€hem 1-3
dnti samovolné ustoupi. MiiZe se
také objevit riiZi podobnd koZni vy-
raZka a akutni bolestivy zanét klou-

AZu ¢tvrtiny nelécenych
jedinct se rozvine
komplikace souvisejici
se zvySenou produkci
zanétlivych latek

v t¢le, ktera mtiZe vést

k poskozeni organti,
zejména ledvin.

bu. Frekvence atak je individudlni.
V dobé ataky jsou v krvi zvySeny la-
boratorni zndmky zanétu. V zemich
s nizkym vyskytem FMF je diagndza
podpofena pozitivnim ndlezem ge-
netické analyzy. Interpretace tohoto
vySetfeni v§ak neni jednoducha,

a méla by probéhnout na specializo-
vaném klinickém pracovisti.

Je pacientum v dnes$ni dobé

dostupna néjaka ucinna lécba?
Ano. Zakladem 1é¢by FMF je dlou-
hodobé (celoZivotni) denni uzivani

FOTO: ADOBE STOCK

va v tabletové formé. U vétSiny paci-
entd tato 1é¢ba navodi ustup horecek
idalSich projevt zanétu a predejde
rozvoji dlouhodobych komplikaci.
Ve vyjimeénych pfipadech nedo-
1éku jsou ve specializovanych cent-
rech k dispozici biologické ptipravky
ze skupiny blokatort zanétlivého
pusobku interleukinu-1. Soucasti
dlouhodobého managementu je
monitorovani krevni koncentrace
zan€tlivych bilkovin v krvi, a to ze-
jména v obdobi mimo hore¢natou
ataku. Jednd se o tzv. sérovy amyloid
A (SAA), ktery odrazi zanét citlivéji
neZ bézné dostupny C-reaktivni pro-
tein (CRP).

K éemu muze dojit v pFipadé,

Ze toto onemocnéni neni lééeno?
AZu ¢tvrtiny nelécenych jedinct

se rozvine komplikace souvisejici

se zvySenou produkci zané€tlivych
bilkovin v téle (zejména SAA). Ukla-
dani SAA do orgdnti, hlavné ledvin,
vede k jejich poSkozeni s rizikem
nevratného selhani. Hovofime o tzv.
amyloiddze A.



Priznaky
onemocnéni

Pribeh Filipa,
pacienta |

s familidrni
stredomorskou

horeckou

Bolest na hrudniku
pri zanétu pohrudnice
nebo osrdec¢niku

Jedenactilety Filip se potyka s familiarni
stfedomorskou horedkou (FMF), kterd je jednim
z typu syndromu periodické horecky. Jaka byla
jeho cesta ke spravné diagnoze a jak se s nemoci

Bolesti kloubi
vyporadala jeho rodina?

pri zanétu
kloubni vystelky
W

menuji se Mirka, je mi 38 let a mdam syna Filipa, ktery letos
oslavil jedendcté narozeniny. Kromé obfasného nachlaze-

ni nebo drobnych urazt ho nikdy nic netrépilo. Zlom ale Ostatni P riznak y:

nastal zhruba pfed rokem. Filip se vratil ze §koly a stéZo- i . i
val si na to, Ze ho stragné boli bficho a kolena. KdyZ jsme mu dala Vyrazna unava, svalove
ruku na Celo, bylo mi jasné, Ze ma horecku, namérili jsme teplotu : bolesti, bolest hlavy, bolest
38,4 °C. Pfekvapilo mé, jak rychle se Filip uzdravil, do dvou dnt ) . sz v o
byl bez teplot a bez bolesti. Nékolik tydnti bylo v§echno v pofad- k rI‘<u ’ b(:le,st ,g evn italu um El A
ku. Jednoho dne se ale Filip probudil s tim, Ze nemtiZe jit do §koly, neinfek¢ni zanet mozkovych
protoZe je mu zase Spatné€. Pribéh nemoci byl stejny jako poprvé blan a dalsi

- teplota nad 38 °C a silné bolesti bficha a bolesti kloubti.

Tato nékolikadenn{ ,viréza“ se v priibéhu Sesti mésicli opakova-
la jesté nékolikrat. UZ jsem nevérila tomu, Ze se jednd o béZnou

chiipku, ktera ve §kole ¢asto fadi. Navitivila jste proto s Filipem Dalsi projevy:

specialistu, popsala jsem mu pfiznaky nemoci a fekla jsem mu, . .,

Ze se s touto nemoci za posledniho ptil roku potykdme uZ popé- vyrazka - bolestiva,

té. Lékaf Filipa vyS$etfil a udélal mu krevni testy. Ukazalo se, Ze c¢ervena, nejéastéji

trpi familidrni stfedomofskou horeckou, o které jsem az do této kolem Kotnikt “
chvile nikdy neslySela. Lékaf mi vysvétlil, Ze se jednd o nejcas-

téjsi vrozenou periodickou horec¢ku a jeji pfi¢inou je porucha 4

v genu oznacovaném jako MEFV.

Tato dédi¢nd neinfekéni nemoc se nejcastéji projevuje prave
opakovanymi epizodami horecky s vyraznymi bolestmi bficha.
Vzhledem k tomu, Ze se jedna o vrozené onemocnéni, musi Filip www.periodickehorecky.cz
po zbytek Zivota uzivat 1éky. Nastésti v§ak 1éky zabraniuji vzniku
atak horeCky, takZe miiZe Zit normdalnim Zivotem.

Chcete se dozvédét vice?




MUDr. Robert 84hé
Klinika pediatrie
adédiénych poruch
metabolismu 1. LF UK
aVFNv Praze,
doktorand na

1. LF UK (studijni
program Nutriéni
ametabolické védy)

Mukopolysacharidoza:

Vzacnha porucha
metabolismu

Mukopolysacharidoza je dédicna metabolicka
porucha, kdy nekteré enzymy v bunkach
nefunguiji tak, jak by mely. Jedna se o vzacnou
nemoc, ktera se zpravidla projevi v détstvi. Jaké
jsou dostupné moznosti diagnostiky a leécby?
Na otazky odpovida MUDr. Robert Saho ze
VSeobecné fakultni nemocnice v Praze.

Mukopolysacharidéza patFi mezi
vzacné nemoci. Jak se projevuje
a koho postihuje nejcastéji?
Mukopolysacharidézy (MPS) jsou
dédi¢né metabolické poruchy, pri
nichZ nékteré enzymy v butikach
nefunguji spravné, coz vede k hro-
madéni toxickych latek (mukopoly-
sacharid®) v tkanich. Mukopolysa-
charidy jsou velké molekuly, které
se podileji na stavbé pojivové tkané.
V soucasné dobé zndme 7 typtit MPS.
Prevalence MPS v Ceské republice

je 3,7 na100 000 novorozencli. MPS
se vyskytuje stejné€ mezi chlapci

a divkami kromé MPS typu II, jeZ

se typicky vyskytuje u muzského
pohlavi. Mukopolysacharidézy jsou
multisystémova onemocnéni, mu-
kopolysacharidy se totiZ postupné
hromadi v rtiznych orgdnech (mo-
zek, jatra, slezina atd.), ovliviiuji
strukturu i funkci, a tak vedou k po-
rucham téchto organu. Déti s MPS se
po narozeni zdaji byt zcela zdravé,
ale pozdéji se u nich mohou objevit
cich, pupecni a tfiselné kyly, zvétSe-
ni jater a sleziny. Cast4 jsou i kloubni
postiZeni, poruchy sluchu, srde¢ni
Selest, hrubé rysy tvare ¢i opozdéni
psychomotorického vyvoje. Nékteré

formy mohou byt spojeny s niz§im
vzristem na podkladé kostnich de-
formit.

Priblizil byste nam, jak probiha
cesta pacienta od prvnich pfFizna-
ku pFes diagnostiku az k 1é6¢bé?
Pocdtecni pfiznaky u MPS jsou spise
necharakteristické, proto maji 1ékafti
potiZe s rozpoznanim a stanovenim
diagnoézy. Prvnim krokem je, aby
1ékaf prvniho kontaktu vyslovil
podezieni a odeslal pacienta do pfi-
slusného centra. Diagnoza se stano-
vuje ve specializovanych laborato-
fich, kde se provadi screening moci
na MPS, analyza aktivity enzymu

a genetické vySetfeni patogenni mu-
tace v konkrétnim genu. Diagndza
se nejcastéji stanovuje v pozdéjsim
détstvi.

Jaké maji pacienti aktualni moz-
nosti lééby?

PéCe o MPS pacienty je velmi kom-
plexni, nemoc postihuje vS§echny
organy. Lé¢ba pacientli zavisi na
typu mukopolysacharidézy a také
na zavaznosti pfiznaku. Jednou

z moznosti u nékterych typtt MPS
je transplantace kostni dfen€ nebo
kmenovych bunék. Enzymaticka

Péce o MPS pacienty
je velmi komplexni, nemoc
postihuje vSechny organy.

1é¢ba je vhodnou modalitou pro
pacienty s MPS I, I, IV, VI a VII. Léc-
bou u MPS III je substrat redukujici
terapie, kterd zabrariuje produkci
latek, jez se v bunikdch hromadi.
Genovd terapie je zatim ve fazi kli-
nickych zkouSek. Krom€ popsanych
modalit je t¥eba 1é¢it také jednotlivé
pfiznaky onemocnéni.

Jak je to s dostupnosti lécby

v ramci Geska a Slovenska?
Dostupnost 1é¢by a dalsiho sledo-
vani u MPS je obecné srovnatelna

s ostatnimi evropskymi regiony.
Enzymaticka 1é¢ba je dostupna pro
pacienty vSech vékovych kategorii
uMPS L, II, IV a VI. Pacienti zahajuji
1é¢bu ve specializovanych centrech,
nasledné je mozZné pokracovat v te-
rapii v blizkosti bydlisté. Neni vSak
mozné domdci podavani enzymote-
rapie, jak je tomu v nékterych evrop-
skych zemich.



Zivot s Fabryho

chorobou

je vyzva

Fabryho choroba patfi mezi vzacna geneticka
onemocnéni. Vzhledem k ¢asto nespecifickym priznakiim
byva slozite ji spravne diagnostikovat a véas nasadit
vhodnou lé¢bu. Jaky je Zivot s timto onemocnénim?

Dagmar Skvarova
pacientka

Diagnostika Fabryho choroby byva éasto slozita.
MuiZete nam popsat svou zkusenost?

Ke stanoveni spravné diagnozy vedla pomérné dlouhd
cesta. Fabryho choroba se skryvala za nespecifickymi
obtiZemi jako je inava, Suméni v usich, ¢asté kfece v kon-
Cetindch a buSeni srdce. Pro zvySenou hladinu bilkoviny
v moci, ktera mé priznaky doprovazela, mé muj praktic-
ky 1ékaf poslal na nefrologickou ambulanci v Méstské
nemocnici v Ostravé, kde mi nemoc diagnostikovali.

Fabryho choroba ovlivnila mé vnimani
sebe sama i zptisob, jakym Ziji.

Byl u vasich pFibuznych proveden rodinny screening?
Ano. VySetfeni se podrobili oba synové a jeden z mych
bratri, nastésti se u nikoho nemoc nepotvrdila.

Muzete nam popsat, jak probiha lIééba?

Od brezna 2016 jsem kaZdych 14 dni dojiZd€la na infuzni
1é¢bu v Méstské nemocnici Ostrava coz mé stalo hodné
Casu a usili. Od za#i 2019 jsem l1éCend perordlni l1é¢bou.

Lécba Fabryho choroby musi byt jisté velmi naroéna.
Naugila jste se diky ni néco pozitivnhiho?

Fabryho choroba ovlivnila mé vnimdani sebe sama i zpti-
sob, jakym Ziji. Denné nasloucham svému télu, které mi
bud' umozni aktivné se zapojit do Zivota, nebo mi naopak
dd signal, Ze potfebuji odpocivat.

Vyuzivate sluzeb néjaké pacientské organizace,
ktera sdruzuje osoby se stejnou diagnézou?

Ano, aktivneé se zapojuji do programu nabizenych
pacientskym sdruZenim META. Pravidelné se u¢astnim
rekondi¢niho pobytu , Pastviny®, kde maji pacienti moz-
nost oteviené diskutovat své pocity a obavy ohledné ne-

Co je

Fabryho
choroba?

Jednd se o dédicné,
riznorodé, progresivni
onemocneéni, které
postihuje vice orgdand.

Pfiznaky onemocnéni

PSYCHIKA:
obavy, deprese, izolace, strach,
pocit ulevy po stanoveni diagnézy

ocCi:
postizeni rohovky, Sedy zdkal

% f LEDVINY:
‘r —x— bilkovina v mo¢i, porucha cinnosti ledvin,
€ selhdnf ledvin
KUZE:

minimalni nebo naopak nadmeérné pocent,
malé tmave cervené hrbolky na kdzi,
zejména v oblasti bricha, hyzdi a trisel

NERVOVY SYSTEM:

pocit pdleni a bolesti dlani a chodidel,
Spatnd sndsenlivost chladu a tepla,
cévni mozkové prihody v mladém veéku

12 KARDIOVASKULARNI SYSTEM:
- nepravidelny, rychly nebo pomaly tep,

N infarkt myokardu nebo srdecni selhdni,
(g zvétsend levd komora srdecni
TRAVICI USTROJI:
‘é’fﬁ nevolnost, zvraceni, kiece, projem,

| ¢ bolesti bricha, plynatost, zdcpa,
problémy s udrzenim hmotnosti

moci. Je to také unikatni pfilezitost setkat se s odborniky
na Fabryho chorobu.

Co je podle vas k zvladani lécby a Zivota s touto

Zit s Fabryho chorobou pfedstavuje vyzvu, ale s védo-
mim neustdlé péce odborniki a podpory ze strany ro-
diny a pfatel vSe zvladdm lépe. Tato opora mi pomdhd
integrovat se do béZného Zivota téméf bez omezeni a Zit
ho naplno.



Podporte organizaci:

X\sgent

www.asgent

Kazdy z nas ma silu ménit
se vzachym onemocnénim

V Ceské republice si kazdy 94. rodi vyslechne, ze jeho détatko trpi Zzivot
ohrozujicim onemocnénim. Lécba nékterych z nich je velmi omezena
nebo dokonce nedostupna. To ale mizeme spoledné zménit!

NaSemu synovi pred Sesti lety
diagnostikovali Angelmanuv
syndrom (AS), vzacné genetické
onemocnéni. V Ceské republice
Zije ptibliZné 120 lidi s touto dia-
gndézou a kazdy z nich potfebuje
nepretrzitou péci.

Véda, vyzkum a jejich podpora
Rozhodli jsme se nevzdat, spoji-

li sily s Ceskymi védci a spustili
vyzkum, ktery md potencidl ne-
jen pomoci lidem s AS, ale také
poskytnout kli¢ové poznatky pro
1é¢bu celé fady dalSich onemocné-
ni. Nyni potfebujeme vasi pomoc.

Kazdy pfispévek, maly i velky,
nam umozni pokracovat ve vyzku-
mu a pfinést nadéji mnoha rodi-
ndm. Podpofte vyzkum vzacnych
onemocnéni — kazdy z nds ma silu
ménit Zivoty k lepSimu.

www.asgent.org

Sdélenim

diagnézy vse teprve zacina

Rodiny s detmi, kterym byla diagnostikovana mukopolysacharidosa,
je tfeba podpofit, a to na riznych urovnich. Jak k tomu prispiva
Spolecénost pro mukopolysacharidosu?

Podporte organizaci:

E k"'ﬂ:ﬂ'

Rodinam déti s dédi¢nou poruchou
metabolismu jiz 30 let pomaha Spo-
le¢nost pro mukopolysacharidosu

(MPS). Na zacatku péce je nasmeéru-

avytvaret nové informacni brozury.
Praveé informace a podpora v prvnich
chvilich Zivota s diagndzou a pti
zméndach zdravotniho stavu dé€ti jsou

zani pacienta a jeho rodiny na tymy
odbornikid v nemocnici i v ndsledné
péci. Sdélenim diagnozy to teprve
zacind. Rodiny je potfeba na jejich

[m] 55

je, poradi jim, propoji je s jinou, uz
zkuSenéjsi rodinou. Diky podpote
EHP a Norskych fondit mtize nyni
Spole¢nost pofadat vzdélavaci se-
minafre, setkdvat se s odborniky

naprosto kli¢ové.

Véasna diagnéza je zaklad
,Pordad plati diileZitost véasného
stanoven{ spravné diagndzy a nava-

Hajkova.

www.mukopoly.cz

cest€ podporovat dlouhodobé,” vy-
svétluje krizovd interventka Petra

X

Podpofte organizaci:

Hereditdrni angioedém (HAE) je
vzacné onemocnéni, které postihuje
priblizné 1z 50 000 lidi, v Cesku jim
tedy trpi pfibliZn€ 200 osob. Nemoc
se projevuje opakovanymi, bolesti-

vymi otoky na rtiznych mistech téla.

pomaha détem
a mladezi se vzacnou poruchou imunity

Hereditarnim angioedémem trpi v Ceské republice jen dvé stovky
pacientl. Organizace HAE Junior cilené podporuje ¢eské déti
amladez s HAE a jejich rodiny na ceste k lepsi budoucnosti.

Podpora pacientu

HAE Junior je pacientska organizace
usilujici o lepsi Zivot Ceskych déti
amlddeze s HAE. Potadd edukacni
pobyty, osveétové projekty, pacient-
ské pruzkumy, vydava informaéni
materidly a podobné. KaZzdy rok se

také zapojuje do svétového Dne vzac-
nych onemocnéni. Navic je ¢lenem
narodnich i mezinarodnich iniciativ
Eurordis, CAVO, NAPO nebo HAEi.
Zaroven se angazuje v pacientské
radé referencni sité ERN-RITA.

www.haejunior.cz



