
Právě osvěta, a to nejen z po-
hledu zdravotnického, ale 
také z  pohledu přijímá-

ní odlišností, je hlavním smys-
lem putovní „open-air“ výstavy 
fotografií dětí s touto progresiv-
ní genetickou chorobou. V dru-
hé polovině května byla k vidění 
na Jungmannově náměstí v Pra-
ze. Fotografie jsou dílem bývalé-
ho módního fotografa Ricka Gui-

dottiho, který v roce 1998 založil 
neziskovou organizaci Pozitive 
Exposure, jejímž cílem je vyvra-
cet stigmata spojovaná s odliš-
ností a genetickou rozmanitos-
tí. Guidotti se prostřednictvím 
vizuálního umění ve spolupráci 
s vládními agenturami a nevlád-
ními organizacemi snaží změnit 
pohled společnosti na lidská prá-
va, genetiku a duševní zdraví.

Lysosomální střádavé 
onemocnění
Hunterův syndrom, nazývaný ta-
ké mukopolysacharidóza II, je X 
vázané, recesivně dědičné one-
mocnění, způsobené chybějícím 
nebo defektním enzymem iduro-
nát-2-sulfatázou. Deficit enzymu 
má za následek střádání glykosa-
minoglykanů (GAG), dermatan-
sulfátu a heparansulfátu v nej-

různějších tělesných buňkách. 
„Prvotní příznaky onemocnění 
bývají často zaměňovány za běž-
né dětské nemoci. Důsledkem je 
pozdní stanovení diagnózy,“ vy-
světluje prof. MUDr. Jiří Zeman, 
DrSc., přednosta Kliniky dětského 
a dorostového lékařství 1. LF UK 
a VFN v Praze, který je současně 
předsedou Pracovní skupiny pro 
dědičné poruchy metabolismu. 

Děti s Hunterovým syndromem lze rozpoznat podle charakteristických rysů a symptomů. Časná diagnó-
za a léčba může výrazně zlepšit prognózu malých pacientů až zastavit progresi tohoto závažného meta-
bolického onemocnění. Vzhledem k jeho nízkému výskytu (1 : 100 000) však na něj pediatři většinou ne-
myslí a postižené děti se tak dostávají do specializované péče mnohdy až s rozvinutým onemocněním.

Hunterův syndrom  
– často pozdě diagnostikován

Profesor Jiří Zeman hovoří s návštěvníky výstavy. | Foto: Archiv Shire Czech
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Tab. – Příznaky Hunterovy choroby

Rané projevy

makrocefalie

hrubé obličejové rysy: široký nos a antevertrované 
nostrily; plné rty; makroglosie

chronické otitidy

chronická rhinitida 

obstrukce horních cest dýchacích: zvětšené 
mandle a adenoidní vegetace

zvětšené břicho v důsledku hepatomegalie a splenomegalie

pupeční a tříselné kýly

opožděný vývoj (řeč, pohyblivost)

progresivní ztuhlost kloubů a kloubní kontraktury 

Další symptomy

nodulární léze na zádech a pažích 

hirsutismus 

malý vzrůst

hyperpigmentace na zádech

postupná převodní a senzorická ztráta sluchu

abnormality dentice 

obstrukční porucha dýchání: obstrukční 
spánková apnoe a snížená kapacita plic

časté záněty plic

srdeční onemocnění včetně chlopenních vad

zasažení centrálního nervového systému: komunikující 
hydrocefalus, progresivní mentální retardace

dysostosis multiplex, syndrom karpálního tunelu
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komentář

Dávám některým paci-
entům svou e-mailo-
vou adresu, pokud situ-

aci vidím jako kritickou, protože 
vím, že dohnat mě telefonem je 
takřka nemožné; mobil nemám 
a  pevným linkám, zdá se, lid-
stvo odvyklo. Před nedávnem mi 
po několikatýdenní odmlce na-
psal kdysi úzkostný, nyní ale již 
delší dobu srovnaný student, Bc. 
in spe. Obrátil se na mě „s pros-
bičkou“ – s požadavkem, že by si 
s mým požehnáním užil jaro a zá-
věrečné zkoušky odložil na únor. 
Protože se jaro letos nechovalo 

vůbec hezky, popad-
la mě obava, že ten 
chlapec má zaruče-
né zprávy, že se bu-
de chovat jako blbec 
i  nadále (tedy jaro, 
on už to viditelně či-
nil), a prodlouží si tr-
vání na rok.
Věren svým zása-
dám jsem odpově-
děl, že mám za to, že studium ne-
slouží k prodlužování jara, nýbrž 
k přípravě na radostnou tvorbu 
HDP, že mu gratuluju ke zlepše-
nému zdravotnímu stavu a zlep-

šené kvalitě života, 
že už je ale nad mé 
profesionální zadání 
zlepšovat tuto kvali-
tu ad infinitum. Te-
dy že nemůže počí-
tat s mou pomocí ve 
smyslu vystavování 
lékařské zprávy (kód 
35022). Urazil se. Ne 
hned, až po několika 

marných pokusech obměkčit mě. 
Jest mi jen doufat, že si nebude 
stěžovat. Jako ta rodička, co z ide-
ových důvodů porodila doma, pak 
v tom binci nemohla najít nůžky, 

a tak si zavolala doktora, aby pře-
střihl pupečník. Když pak lékař, 
vida tu spoušť, zajistil vyšetření 
a ošetření lege artis, byl popota-
hován. Až k smrti.

Dlouhá míle na cestě 
k důvěře a dobré vůli…
Mám pocit, že vztahy mezi zdra-
votníky (všeobecně) a  pacienty 
se v posledních letech přiostřily, 
obdobně jako vztahy mezi kanto-
ry na jedné straně a kompaktní 
frontou žáků a rodičů na straně 
druhé. Vím, že k jejich zlepšení 
rozhodně nepomohou adminis-

Vím, že idyla čapkovských doktorů a jejich vděčných pacientů je  od samého začátku spíš toužebným snem 
než každodenní běžnou skutečností, mám však dojem, že alespoň část z ní byla reálná a ta oblast, která snu 
nedosahovala, jej měla jako vzor nebo ideál. 

Chtějí naši pacienti totéž co my 
a chceme jim v tom vyhovět?

MUDr. Radkin Honzák

Mezi symptomy onemocnění, 
jež se nejčastěji objevují mezi 2. 
a 4. rokem věku dítěte (jde vý-
hradně o chlapce), patří hrubé 
rysy v obličeji, zejména vysoké 
čelo, zploštělý kořen nosu a sil-
né rty, dále opakující se infekce 
dýchacích cest, chronická rýma, 
ztráta sluchu, opakované infek-
ce uší a vystouplé břicho. Kvůli 

absenci životně důležitého enzy-
mu dochází k hromadění škodli-
vých látek v orgánech, především 
v játrech, slezině, srdci a mozku, 
a následně k těžkým poruchám 
těchto tkání. V těžkých případech 
umírají pacienti před dovršením 
20. roku věku. Pacienty s Hunte-
rovým syndromem zatím nelze 
vyléčit, je možné jim však podá-

vat chybějící enzym (formou in-
fuze) prostřednictvím enzymové 
substituční terapie a výrazně tak 
zlepšit kvalitu jejich života.  

Jednoduchá diagnostika
„Na celém světě žije jen asi 2500 
lidí s Hunterovým syndromem, 
v ČR je to zhruba desítka,“ uvá-
dí doc. Mgr. PaedDr. Jan Micha-

lík, Ph.D., předseda Společnosti 
pro mukopolysacharidosu v Čes-
ké republice, která již dvacet let 
usiluje o zlepšení podmínek pro 
domácí péči pacientů s  tímto 
onemocněním. 
„Diagnostika onemocnění není 
složitá, zvýšenou hladinu GAG 
lze pomocí screeningu detekovat 
z moči, ale je třeba na ni myslet. 
Snažíme se proto edukovat léka-
ře v tom, jak vypadá dítě s Hun-
terovým syndromem, aby jej při 
podezření poslali k nám do speci-
alizovaného centra při Ústavu dě-
dičných metabolických chorob,“ 
dodává prof. Zeman.
Putovní výstava „Zaměřeno na 
Hunterův syndrom“ zachycuje pa-
cienty jako jedinečné lidské bytos-
ti, nikoli jako postižené, kteří každý 
den svádí boj s vyčerpávající choro-
bou. Na projektu se podílely rodiny 
pacientů z různých zemí,  nezisková 
organizace Positive Exposure a far-
maceutická společnost Shire.
Více na: www.focusonhunter.
cz, www.mukopoly.cz
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