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Hunteruv syndrom

— casto pozde diagnostikovan

Dé&ti s Hunterovym syndromem Ize rozpoznat podle charakteristickych rysd a symptomd. Casna diagné-
za a lécba mlze vyrazné zlepsit progndzu malych pacientl az zastavit progresi tohoto zdvazného meta-
bolického onemocnéni. Vzhledem k jeho nizkému vyskytu (1: 100 000) vSak na néj pediatfi vétSinou ne-
mysli a postizené déti se tak dostavaji do specializované péte mnohdy az s rozvinutym onemocnénim.

ravé osvéta, a to nejen z po-
Phledu zdravotnického, ale

také z pohledu pfijima-
ni odli$nosti, je hlavnim smys-
lem putovni ,,open-air“ vystavy
fotografii déti s touto progresiv-
ni genetickou chorobou. V dru-
hé poloviné kvétna byla k vidéni
na Jungmannoveé nameésti v Pra-
ze. Fotografie jsou dilem byvalé-
ho médniho fotografa Ricka Gui-

Tab. - Pfiznaky Hunterovy choroby

Rané projevy

dottiho, ktery v roce 1998 zalozil
neziskovou organizaci Pozitive
Exposure, jejimz cilem je vyvra-
cet stigmata spojovana s odlis-
nosti a genetickou rozmanitos-
ti. Guidotti se prostfednictvim
vizualniho umeéni ve spolupraci
svladnimi agenturami a nevlad-
nimi organizacemi snazi zmeénit
pohled spolecnosti na lidska pra-
va, genetiku a dusevni zdravi.

makrocefalie

nostrily; plné rty; makroglosie

hrubé oblicejové rysy: Siroky nos a antevertrované

chronické otitidy

chronicka rhinitida

mandle a adenoidni vegetace

obstrukce hornich cest dychacich: zvétsené

zvétSené bficho v disledku hepatomegalie a splenomegalie

pupecni a tiiselné kyly

opozdény vyvoj (fe¢, pohyblivost)

progresivni ztuhlost kloubt a kloubni kontraktury

Dalsi symptomy

nodularni 1éze na zadech a pazich

hirsutismus

maly vzrist

hyperpigmentace na zddech

postupna pievodni a senzoricka ztrata sluchu

abnormality dentice

obstrukéni porucha dychani: obstrukéni
spankova apnoe a snizena kapacita plic

Casté zanéty plic

srdecni onemocnéni véetné chlopennich vad

zasazeni centralniho nervového systému: komunikujici
hydrocefalus, progresivni mentalni retardace

dysostosis multiplex, syndrom karpalniho tunelu

Profesor Jifi Zeman hovof¥i s navstévniky vystavy. | roto: Archiv Shire Czech

Lysosomalni stfadavé
onemocnéni

Hunterav syndrom, nazyvany ta-
ké mukopolysacharidéza II, je X
vazané, recesivné dédicné one-
mocnéni, zpisobené chybéjicim
nebo defektnim enzymem iduro-
nat-2-sulfatazou. Deficit enzymu
ma za nasledek stfadani glykosa-
minoglykan@ (GAG), dermatan-
sulfatu a heparansulfatu v nej-

ruznéjsich télesnych burnikach.
,Prvotni pfiznaky onemocnéni
byvaji casto zameénovany za béz-
né détské nemoci. Dlsledkem je
pozdni stanoveni diagnézy,“ vy-
svétluje prof. MUDr. Jifi Zeman,
DrSc., pfednosta Kliniky détského
a dorostového lékafstvi 1. LF UK
a VEN v Praze, ktery je soucasné
pfedsedou Pracovni skupiny pro
dédicné poruchy metabolismu.

Foto: Rick Guidotti
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Mezi symptomy onemocnéni,
jez se nejcastéji objevuji mezi 2.
a 4. rokem véku ditéte (jde vy-
hradné o chlapce), patfi hrubé
rysy v obliceji, zejména vysoké
Celo, zplostély kofen nosu a sil-
né rty, dale opakujici se infekce
dychacich cest, chronickd ryma,
ztrata sluchu, opakované infek-
ce usi a vystouplé bficho. Kvili

absenci zivotné dulezitého enzy-
mu dochazi k hromadéni skodli-
vych latek v organech, predevsim
vjatrech, sleziné, srdcia mozku,
a nasledné k tézkym poruchdm
téchto tkani. V tézkych piipadech
umiraji pacienti pred dovrsenim
20. roku véku. Pacienty s Hunte-
rovym syndromem zatim nelze
vylécit, je mozné jim vSak poda-

vat chybéjici enzym (formou in-
fuze) prostfednictvim enzymové
substitucni terapie a vyrazné tak
zlepsit kvalitu jejich zZivota.

Jednoducha diagnostika

,Na celém svété Zije jen asi 2500
lidi s Hunterovym syndromem,
v CR je to zhruba desitka,“ uva-
di doc. Mgr. PaedDr. Jan Micha-

Foto: Rick Guidotti
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lik, Ph.D., pfedseda Spolecnosti
pro mukopolysacharidosu v Ces-
ké republice, ktera jiz dvacet let
usiluje o zlepSeni podminek pro
domaéci péi pacientl s timto
onemocnénim.
,Diagnostika onemocnéni neni
slozita, zvysSenou hladinu GAG
1ze pomoci screeningu detekovat
zmoci, ale je tfeba na ni myslet.
Snazime se proto edukovat 1éka-
fe v tom, jak vypada dité s Hun-
terovym syndromem, aby jej pfi
podezieni poslali k ndm do speci-
alizovaného centra pfi Ustavu dé-
di¢nych metabolickych chorob, “
dodava prof. Zeman.
Putovni vystava ,Zameéfeno na
Huntertiv syndrom* zachycuje pa-
cienty jako jedinecné lidské bytos-
ti, nikoli jako postiZzené, kteti kazdy
den svadi boj s vycerpavajici choro-
bou. Na projektu se podilely rodiny
pacienttizriznych zemi, neziskova
organizace Positive Exposure a far-
maceuticka spolecnost Shire.
Vice na: www.focusonhunter.
cz, www.mukopoly.cz

(asa)

KOMENTAR

Chtéji nasi pacienti totéz co my
a chceme jim v tom vyhovet?

Vim, Ze idyla capkovskych doktor( a jejich vdécnych pacient(l je od samého zacatku spis touzebnym snem
nez kazdodenni béznou skutecnosti, mam vSak dojem, ze alespon ¢ast z ni byla realna a ta oblast, ktera snu
nedosahovala, jej méla jako vzor nebo idedl.

avam nékterym paci-
entim svou e-mailo-
vou adresu, pokud situ-

aci vidim jako kritickou, protoze
vim, Ze dohnat mé telefonem je
takfka nemozné; mobil nemam
a pevnym linkam, zda se, lid-
stvo odvyklo. Pfed neddvnem mi
po nékolikatydenni odmlce na-
psal kdysi uzkostny, nyni ale jiz
del$i dobu srovnany student, Bc.
in spe. Obratil se na mé ,,s pros-
bickou* - s poZzadavkem, Ze by si
s mym pozehnanim uzil jaro a za-
vérecné zkousky odlozil na inor.
Protoze se jaro letos nechovalo

vibec hezky, popad-
la mé obava, Ze ten
chlapec ma zaruce-
né zpravy, Ze se bu-
de chovat jako blbec
i nadale (tedy jaro,
on uz to viditelné ¢i-
nil), a prodlouzi si tr-
vani na rok.

Véren svym zasa-
dam jsem odpoveé-
dél, Ze mam za to, Ze studium ne-
slouzi k prodluzovani jara, nybrz
k pfipravé na radostnou tvorbu
HDP, Ze mu gratuluju ke zlepse-
nému zdravotnimu stavu a zlep-

i i
/50 ’

MUDr. Radkin Honzak

Sené kvalité Zivota,
Ze uz je ale nad mé
profesionalni zadani
zlepSovat tuto kvali-
tu ad infinitum. Te-
dy Ze nemuze poli-
tat s mou pomoci ve
smyslu vystavovani
1ékarské zpravy (kod
35022). Urazil se. Ne
hned, az po nékolika
marnych pokusech obmeék¢it mé.
Jest mi jen doufat, Ze si nebude
stéZovat. Jako tarodicka, co z ide-
ovych diivodu porodila doma, pak
v tom binci nemohla najit ntizky,
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a tak sizavolala doktora, aby pre-
stfihl pupecnik. Kdyz pak lékaf,
vida tu spoust, zajistil vySetfeni
a oSetfeni lege artis, byl popota-
hovan. AZ k smrti.

Dlouha mile na cesté

k diivéfe a dobré viili...
Mam pocit, Ze vztahy mezi zdra-
votniky (vSeobecné) a pacienty
se v poslednich letech ptiostfily,
obdobné jako vztahy mezi kanto-
ry na jedné strané a kompaktni
frontou zakd a rodic¢l na strané
druhé. Vim, Ze k jejich zlepSeni
rozhodné nepomohou adminis-



