Uvod:

RoztrouSena skleroza je chronické progresivni demyeliniza¢ni onemocnéni, jehoz incidence je piiblizné 142
piipadd na 100 000 obyvatel v Evropé, v Ceské republice se nachazi ptiblizné 25 000 pacientll S touto
diagndzou. Pompeho nemoc je vzacné progresivni autosomalné recesivni onemocnéni zpusobené deficitem
lysosomalniho enzymu a-glukosidazy, onemocnéni Se projevuje progresivni svalovou slabosti postihujici
ruzné télni tkané. Fabryho nemoc je gonozomalné dédi¢né metabolické onemocnéni, pii kterém dochazi
k ukladani globotriaosylceramidu v buiikach zejména ledvin, srdce, a prave taky periferni I centralni nervové
soustavy. Ob¢ tyto nemoci se mohou projevovat paresteziemi koncetin nebo svalovou slabosti, pficemz oba
tyto projevy jsou pritomné U roztrousené sklerozy:.

Cile:

1. Zjistit frekvenci vyskytu Pompeho respektive Fabryho nemoci jako diagnostickych mimiker mezi
pacienty se vySetrovanymi V ramci suspektni RS.

2.V pripadé pozitivniho testovani suchou kapkou nasledné provést genetickou verifikacli za ucelem
objasnéni.

Material a metody:

Nahodn¢ bylo vybrano 100 pacientu (z Cehoz bylo 88 zen) ve veku od 22 do 84 let se suspektni roztrousenou
sklerozou, ktera se u pacientu projevovala senzitivnimi (51 pacientu) nebo motorickymi symptomy (29
pacientll), poruchou zraku (20 pacienttl), vertigem (17 pacienti1), inavou (13 pacientti), bolestmi hlavy (17
pacientu) nebo bolestmi zad (2 pacient1), pricemz nékteri pacienti mohli mit 1 vice priznaku. U této skupiny
vysetrovanych se zaznamenaly prvni priznaky této demyelinizaCni nemoci, nasledné se provedla
biochemicka analyza metodou suché kapky krve ke zhodnoceni enzymatické aktivity a-1,4-glukosidasy —
pacienti s koncentraci enzymu > 2 umol/l byli hodnoceni jako pozitivni. V tom piipadé bylo nasledné
indikovano podrobn¢jsi geneticke vySetreni k urCeni pripadné genetickeé mutace.
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Vysledky:

Bylo identifikovano 9 pozitivnich testi ze suché kapky krve v rozmezi aktivit, naslednou genetickou
analyzou byl identifikovani 3 heterozygotky, nicméné¢ zadny z testovanych nebyl homozygot a tim padem
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Z.aver:

Ve studovaném souboru nebyl navzdory vstupnim pozitivhim screeningovym vysSetifenim metodou suché
kapky diagnostikovan pacient s Pompeho nemoci, nicméné byli odhaleni 3 pifenase¢i mutace.

Nutno jesté brat v potaz mozné priciny faleSné pozitivity, mezi které patii pozity alkohol pred vySetfenim,

uroven hemoglobinu, poskozeni vzorku béhem transportu a mnozstvi leukocytt v krvi. V dalsi fazi studie
uvazujeme 0 dalSim testovani rodin pozitivnich heterozygotek.
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