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Neuropa
 ticha epidemig 8=
moderni dob v

Brnéni nohou, mravendeni, vravorava chiize, T
zakopavani a pady, ale i kruta bolest chodidel. Toje
hruby vycet pfiznakii onemocnéni zvaného periferni =~ |7
neuropatie, pfi kterém odumiraji periferni nervova .
zakondeni. Nemoc, ktera se dostala do Sirokého
povedoml Cechii kviili potizim prezidenta republiky,
je pruvodnim jevem celé skaly dalSich chorob, od
cukrovky az po vzacné genetické mutace. ,Pri¢inou
muze byt i uzivani rekreacni drogy distribuované

v klubech a na diskotékach v podohé party balonku
jako zabavny plyn, jehoz mhalace vyvolava sm|ch

a euforii,” Fika MUDr. RADIM MAZANEC, Ph.D.,

z Neuromuskularniho centra Neurologlcke klmlky ve
Fakultni nemocnici v Motole.
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B Kolika lidi se periferni neuropatie vlast-
né tyka?

Soucasnd data podloZend solidnimi vy-
zkumy (evidence based medicine) fika-
ji, Ze v béZné populaci od détského véku
aZ po seniory trpi neuropatiemi kolem
1,5 procenta obyvatel. Oviem jeji vyskyt
souvisi i s populaénimi trendy, jako je
starnuti populace a také Zivotni styl. Za-
sadné se situace zméni v populaci starsi
$edesdti let, kde timto onemocnénim trpi
vice nez $est procent populace, coZ sebou
nese vyznamny rist nakladi na zdravot-
ni péci.

I TakZe pfipadli neuropatii pribyva, pro-
toZe se doZivame vyssiho véku?

Ano, dokonce se pro to v neurologické
komunité zavedl i pojem vékové vaza-
na neuropatie, kterd neni samostatnou
chorobou, ale je spojena s tim, jak ¢lovék
stirne. Velmi zajimava data publikova-
li nasi kolegové z kliniky Mayo v ame-
rickém Rochesteru. V okrsku Olmsted
porovnavali dvé skupiny lidi. Do prv-
ni zaradili skoro 3 000 pacientti s proje-
vy periferni neuropatie a porovnévali je
vzhledem k véku a pohlavi s druhou sku-
pinou, kterou tvofilo bezmala 15 000 lidi
bez zndmek neuropatie. A zjistili velmi
zajimavé véci.

H Napfildad?

Treba to, Ze 0 néco Castéji, asi v poméru
1: 1,5, trpi periferni neuropatii muZi nez
zeny, avak v zavislosti na véku nartistd vy-
skyt v obou skupinach. Jejich epidemiolo-
gicky projekt ale predeviim zjistil, e je po-
treba pfestat na neuropatii pohliZet jako na
chorobu, kterou vyvoléva pouze jedna po-
rucha. Dobfe vime, Ze ne vsichni diabetici,
alkoholici nebo pacienti s onemocnénim
Stitné Zldzy maji neuropatii. Moznd vds na-
padne zeptat se, proc jen ¢dst z nich.

~Neuropatiemi trpi
kolem 1,5 procenta
obyvatel.”

M Prottedy?

Protoze do ,hry" vstupuje celd fada mul-
tifaktoridlnich interakci, které tu hlavni
pri¢inu, at uZ jde o cukrovku, nebo jiné
onemocnéni, umociuji. Neurologové ve
zminéném projektu pfisli na to, Ze u po-
lyneuropatii se v porovnini s kontrolni
skupinou ndpadné casto vyskytuji i jiné
nemoci, zejména cévniho systému, af uz
kardiovaskuldrniho, cerebrovaskularniho,
nebo onemocnéni perifernich tepen (sr-

¥ Co piesné se skryva pod terminem neuropatie? Jde o poruchy perifernich nervi, tedy
téch, které netvoii mozek a michu. Neuropatie délime na mononeuropatie, kdy je postizen
jeden periferni nerv, a polyneuropatie, kdy je postiZeni vice¢etné. Projevy? Od brnéni

a mravendeni pfes nedostatek citu v prstech, vravorédni a podobné aZ po bolesti.

Vyskyt neuropatii
souvisi s populacnimi
trendy - jednak

s Zivotnim stylem

a jednak se starnutim,
zvlasté v populaci starsi
Sedesati let. ,V té timto
onemocnénim trpi

vice neZ 3est procent
populace, coz sebou
nese vjznamny riist
nakladii na zdravotni
péi," upozoriiuje MUDr.
Mazanec.
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decni cévy, mozkové cévy a obéhovy systém,
pozn. red.). Urditym piekvapenim bylo pro
viechny to, Ze vy$si vyskyt neuropatii byl
zjidtén i u pacientii s plicnim onemocné-
nim. Népadné Castéji se vyskytuje perifer-
ni neuropatie také v souvislosti s obezitou
a nedostatkem fyzické aktivity.

B TakZe si neuropatii miZzeme ,uhnat” ne-
zdravym Zivotnim stylem?

Pokud se na to ptite z divodu prevence,
pak ano. Nejticinnéjsi prevenci je zdravy
zivotni styl, tedy nekoufit, pfiméfend kon-
zumace alkoholu, zdravé stravovéni a do-
statek pohybu. To je do ur¢ité miry i apel
na praktické lékate, ktefi u pacientil pro-
vadéji prabéiné preventivni prohlidky:
pokud vidite, Ze pacient kumuluje néko-
lik rizikovych faktord, naptiklad obezitu,
vysoky krevni tlak, vysokou hladinu cho-
lesterolu, cukrovku nebo poruchu funkce
§titné Zlazy, je dobré myslet i na to, Ze dfive
nebo pozdéji se u néj dostavi neuropatické
pfiznaky. S uz zminénym stdrnutim popu-
lace ale souvisi i kumulace vice onemocné-
ni, na néZ pacienti museji uZivat vice léki.
Za poslednich dvacet let tak narostl pocet
toxickych neuropatif, které nejcastéji vyvo-
lavaji léky uzivané pfi 16¢bé onkologickych
onemocnéni. Patii sem ale i néktera bézna
lé¢iva. V soucasné dobé naptiklad probiha
velmi intenzivni diskuse o tom, jestli i 1éky,
jako jsou statiny (na lécbu vysoké hladiny
cholesterolu, pozn. red.), které uzivaji mi-
liony lidi na svét&, jsou schopny vyvolat
periferni neuropatii. A bohuzel se ukazu-



je, Ze toho schopné jsou, i kdyZ zatim ne-
méme definitivni vysledky. Domnivdme se
totiZ, Ze i vysoké hladiny cholesterolu nebo
triglyceridii v krvi (jde o tuky, jejich zvy-
Send hladina je rizikem pro cévni onemoc-
néni, ale i onemocnéni jater a slinivky bfis-
ni, pozn. red.) jsou rizikovymi faktory pro
neuropatie. ‘

B Co presné vlastné zpiisobuje poskozeni
nervu?

V ptipadé diabetu poskozuje nervova vldk-
na hlavné zvySend hladina glukézy (hy-
perglykémie), ktera spusti fetézec dé&ja ve-
douci k oxidativnimu stresu z nedostatku
kysliku, poskozeni cév, jez maji perifer-
ni nervy vyZivovat, nebo ke kumulaci né-
kterych toxickych produkti v perifernim
nervu. U zanétlivych pfi¢in jsou to zase
rizné protilitky nebo aktivované lymfo-
cyty v krvi, které dokdZou porusit bariéru
mezi krvia nervem a v diisledku toho dojde
k poskozeni myelinového obalu nervového
vldkna nebo vlastniho vldkna, axonu. Jeho
funkci je jednak pfenos informaci z cent-
rilniho nervového systému do perifernich
¢asti lidského téla, predeviim do koster-
nich svalti, jednak pfenos podnétii z kiize,
kloubti nebo svalii, kde jsou uloZeny recep-
tory pro vnimani dotyku, tepla, bolesti, do
michy a mozku. Casnym ptiznakem tak
byvaji poruchy citlivosti. Pacient ale miize
trpét také bolesti, kterou popisuje jako vel-
mi nepifjemny pocit pichdni a péleni na
chodidlech ¢&i v prstech, miize vnimat bo-
lestivé mravenceni ¢i brnéni, jako by mu

chodidly projizdél elektricky proud. Potize
maji tendenci postupovat smérem vzhiiru.
Ve chvili, kdy doséhnou mezi kotniky a ko-
lena, objevi se zpravidla i poruchy citlivosti
na dlanich a prstech hornich konéetin.

«Neju€inndjsi
prevence? Zdravy
Zivotni styl.”

B Ktefi pacienti vasi pomoc vyhledaji
nejdrive?

Nejdrive prichazeji ti s bolesti, pozdéji pak
dorazi lidé, ktefi maji pouze pocit necitli-
vych, neklidnjch nebo studenych nohou.
Tyto potize jsou typicky klidové a trapi

pacienty hlavné v noci, budi je ze spanku
a nuti chodit, nékdy i v&t§i ¢ast noci. Na
bolesti a potize s citlivosti velmi tésné na-
vazuji nemocni s poruchou stability. Peri-
ferni nervova vlakna maji totiz za tikol pre-
nédet impulzy ze svalt, $lach a kloubnich
pouzder do mozku, aby vypracoval sprav-
ny pohybovy program. Pokud vldkna ne-
fungujf, jak maji, mozek dostava mélo in-
formaci a neni schopen zajistit spravnou
rovnovahu ve stoji a p¥i chiizi ani koordi-
naci koncetin. Lidé snadno ztraceji rovno-
vihu, zakopavaji a padaji. Kromé poruchy
citlivosti nohou nebo rukou mize pacient
vnimat i svalovou slabost. V§imne si toho
Casto tak, Ze mu hubnou nohy, konkrét-
né lytka a bércové svaly a zméni se i tvar
nohy, u nékterych jsou typické vysoké nar-
ty a kladivkové prsty.

B V léché cévni mozkové piihody se Fika
tas je mozek". Plati to i pro neuropatii?
Jednoznaéné. My zase fikame ,,¢as je axon®
(axon je dlouhy vybézek nervové buriky, kte-
ry slouzl k pfenosu vzruchu, tedy informa-
ce, pozn. red.). Od pocatku se proto snaZi-
me vyvinout maximalni usili, abychom
objasnili pfi¢inu neuropatie a podle toho
navrhli lécbu. V opacném ptipadé docha-
zi k nevratnym zméndm nervového vlak-
na, coz miZe znamenat trvalé ndsledky
a problémy, s nimiZ se bude muset pacient
i nadéle potykat. DileZitym pomocnikem
v diagnostice nam je elektromyografie ne-
boli EMG, diky niZ jsme schopni zhodnotit
miru postiZeni perifernich nervi (vysetfeni
zachycugjici elektrickou aktivitu svali, pozn.
red.). Napf. zjistime, zda jsou poskozena
pouze vlakna pro citlivost, nebo motori-
ku, nebo oboje. Hlavné se dozvime, jest-

Obrazek ukazuje,
cosev téle déje p¥i
neuropatii. Vlevo je

zdravy nerv a Sipka od
nervové buiiky podél
vybézku zvaného axon
naznatuje, kudy vede
vzruch. Vpravo je nerv
poskozeny, ktery uz
neni schopen vzruch
prenaset.
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li je naruden spie obal perifernich nervi,
nebo vlastni vldkno ¢ili axon. To je dilleZité
k odhaleni pFi¢iny poruchy, napf. postizeni
obalti nervu je Casté u zanétd, zatimco po-
rucha axond je obvykld u diabetika nebo
u onkologickych pacient po chemoterapii.
B Pouze elektromyografie ale k objasnéni
pficiny pravdépodobné nestaéi.

To urcité ne. K dispozici mdme dalSi testy,
jejichz hlavnim cilem je zjistit, zda pacient
trpi poruchou, kterou jsme schopni lé¢ebné
ovlivnit, at uz jde o diabetes, poruchu funk-
ce Stitné Zlazy, ¢i onemocnéni ledvin nebo
jater. K tomu pouZivime riizné diagnostic-
ké postupy, pocinaje krevnimi testy, jez za-
hrnuji napiiklad vySetfeni glykemie a gly-
kemickeé kiivky (hladina cukru v krvi, kterd
vyjadfuje pripadné riziko vzniku diabetu,
pozn. red), hladiny vitaminu B12 ¢& hor-
mon §titné zlazy. V nékterych ptipadech
vySetfujeme i mozkomi$ni mok, pfipad-
né testujeme protilatky proti perifernimu
nervu, které byvaji pozitivni u zanétlivych
neuropatii. K dispozici mame také testy na
odhaleni naptiklad neuroboreliézy (lymskd
boreliéza prendsend klistétem postihne ner-
vovy systém, pozn. red.), herpetické infekce
(zpiisobuji je herpetické viry, nejzndméjsim
diisledkem takové infekce je pdsovy nebo ge-
nitofemordlni opar, pozn. red.), neurolues
(nervovd forma syfilis vznikajici v jejim tie-
tim stadiu, pozn. red.) nebo HIV infekce.

A Neuropatii v posledni dobé ,zpopularizoval” preziden‘t Milos Zeman - hodné se o té

B A na zikladé vysledki téchto vySetieni
navrhnete pacientovi lé¢bu?

Ano. Pokud najdeme pfic¢inu, kterou mize-
me oznadit za tu hlavni, pracujeme na jejim
odstranéni. Nedostatek vitaminu B12 nebo
hypofunkce $titné 7lazy (tzn., kdyz produ-
kuje nedostatek hormonu, pozn. red.) lze
pomérné snadno vytesit dodanim potieb-
ného mnozstvi vitaminu nebo hormonu.
Zajimavou skupinou jsou pro ndas zdnétlivé
neuropatie zptisobené néjakym infekénim
onemocnénim, jako je tfeba zminéna bo-
reliéza, kterou s pomérné dobrymi vysled-

[ ¥ 4
«Zajimavou
[ ]

skupinou

[ ] F 4 w [ ] y 4
Jsou zanétlivé

|

neuropatie.

ky 1é¢ime antibiotiky. Zvl4stni skupinu pak
predstavuji autoimunitni zdnétlivé neuro-
patie, které jsou spojené s tvorbou proti-
latek a aktivaci lymfocytt v krvi. K jejich
1é¢bé pouZivime specidlni postupy, napfi-
klad u akutnich p¥ipadii plazmaferézu (me-
toda, kterd odstrani z krve cirkulujici proti-
ldtky, pozn. red.) nebo podavame nitrozilné
imunoglobuliny (krevnf derivdt, ktery tlu-
mi tvorbu protildtek v krvi, pozn. red.). Je

to

nemoci zaéalo mluvit, kdyZ mu ji loni lékafi diagnostikovali. Ostatné proto Spatné chodi
a poutivd hil. Na snimku z loiiskéhe fijna s Séfem Generalni inspekce bezpecnostnich sborii

Radimem Dragounem.
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potfeba si ale nalit ¢istého vina a pfiznat,
ze priblizné u 10 az 15 procent pacientil
se pri¢inu nikdy nepodafi zjistit. Nastésti
méme moznost tyto nemocné 1é¢it alesponi
symptomaticky.

B Tedy nelétite pfitinu, ale pouze jeji
projevy. ;
Ano, a asi si umite predstavit, Ze je to dii-
lezité zejména u lécby neuropatické bo-
lesti, ktera by jinak u nemocného dtive &i
pozdéji vyustila do depresi, ovlivnila by
kvalitu spadnku, pracovni schopnost, ale
i mezilidské vztahy. Nastésti mame k dis-
pozici pomérné ucinné léky, napiiklad na
bazi antikonvulziv (pouZivaji se na lécbu
epileptickych zdchvatii, pozn. red.), kte-
ré jsou schopny tlumit zvy$enou aktivi-
tu poskozenych nervovych vlaken. Efek-
tivni jsou ale i léky fungujici na principu
antidepresiv, protoze ovliviiuji hladiny
nervovych hormont v mozku, jako je se-
rotonin a noradrenalin, které jsou anga-
Zované v systému vnimani bolesti. Jinymi
slovy thumi pfisun bolestivych impulzt do
mozku. Samostatnou kapitolou jsou gene-
ticky podminéné neuropatie. Konkrétné
mam na mysli nesmirné vzécnou transty-
retinovou amyloidovou neuropatii, kterd
je velmi zdvaZnd aZ fatdlni, protoZe se ve-
lice rychle zhorSuje. Od prvnich pFiznaki
ke konci Zivota sta¢i i pouhych deset let.
Za tu dobu nemoc poskodi nejen perifer-
ni nervy, ale i ty autonomni natolik, Ze do-
jde k selhén{ organismu (autonomni nebo
také vegetativni nervovy systém fidi funkce
vnitfnich orgdnit, naptiklad Cinnost srd-
ce nebo trdviciho a urogenitdlniho tstroji,
pozn. red.). I pro tyto pfipady uz mame
nastésti zcela nové nékolik uéinnych pre-
paratil, které dokazou vyznamné oddalit
zévazna stadia nemoci.

 Byvaji vrozené neuropatie néim
typické?

Prvni piiznaky napiiklad mizeme rozpo-
znavat uZ v détském véku, obvykle v prv-
nich dvou dekadach zivota. Takové dité
plsobi v porovndni se svymi vrstevniky
nemotorné, neziidka je kvili tomu ter-
¢em Sikany od spoluzaki, ze strany uci-
telG sklizi nepochopeni, je oznadovino
za nefikovné a liné. Vyvijeji se deformi-
ty nohou (vyssi ndrty a kladivkové prsty)
a svalové atrofie (naptiklad hubend lytka,
pozn. red,). Méné Casté jsou poruchy cit-
livosti, které naopak byvaji asté u ziska-
nych neuropatii. Tady je zdsadni rodinna
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«Napadné
tastéji se
vyskytuje
periferni
neuropatie

v souvislosti
s obezitou

a nedostatkem
fyzické
aktivity,”
varuje MUDr.
Mazanec.

anamnéza, proto se pfi podezfeni na dé-
di¢nou neuropatii snaZime vySetfit i dal-
8i rodinné pfisludniky. Kromé dédi¢nosti
ale musime u mlad$ich dospélych pomys-
let i na znét nervi, pfipadné na poruchu
Zivotospravy.

M Tieba kdyZ drii dietu?

Ano. Dnes je totiz popularni fada diet,
které mohou vést k viZnému nedostatku
nékterych dileZitych litek, naptiklad vi-
taminu B1, B12 a fady dal3ich, které jsou
pro nervovy systém nezbytné. Veganiim
proto doporucujeme, aby méli ptisun vi-
tamind B a D zajistény v potravinovych
dopliicich. V nedédvné dobé jsme v naSem
centru vysettili mladé lidi, u kterych bylo
pfi¢inou vzniku neuropatie uZivini ur-
citych rekreacnich drog, konkrétné oxi-
du dusného, takzvaného rajského plynu.
Ten se v mediciné pouZiva ve smési s kys-
likem jako anestetikum (v potravindistvi
se zase pouzivd jako hnaci plyn v bombic-
kdach na ptipravu Slehacky, pozn. red.).
V klubech a na diskotékéch je ale v po-

dobé party balonkit distribuovan jako

takzvany laughing gas, tedy jakysi zabav-
ny plyn, jehoZ inhalace vyvolava smich
a euforii.

B Nasledky ale k smichu asi nejsou...

To opravdu ne. Ukazalo se, Ze opakované
vdechovani rajského plynu efektivné blo-
kuje metabolismus vitaminu BI2 v ner-
vovém systému, ktery je dileZity pro nor-

»U 10 az 15 procent
pacientu pFicinu
nezjistime."”

malnifunkci pravé nervovych bunék. Jeho
nedostatek byva proto velmi Casto spojeny
se vznikem perifernich neuropatii. Na kli-
nice jsme bohuZel méli pacienta, u néhoz
inhalace tohoto plynu vedla k pomérné
zévaznému poskozeni nejen perifernich
nervu, ale i mi$nich struktur. Takové po-
Skozeni se sice po doplnéni vitaminu B12

Casnym priznakem
neuropatie byvaji
poruchy citlivosti.

Pacient ale miiZze
trpét take bolesti,
kterou popisuje
jako velmi
nepfijemny pocit
pichani a paleni
na chodidlech éi

v prstech, mize
vnimat bolestivé
mravenceni €i
brnéni, jako by
mu chodidly
projizdél elektricky
proud. PotiZe
maji tendenci
postupovat
smérem vzhiiru.
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a ukonceni inhalaci oxidu dusného zlepi,
ale trvalé nasledky nelze vyloudit.

M Jak tasté je déditné onemocnéni peri-
fernich nervi?

Studiem geneticky podminénych neuro-
patii se zabyvaji neurovédci a molekuldrni
genetici po celém svété desitky let. Vysled- -
kem je, Ze za uplynulych 30 let bylo odhale-
no vice nez sto gent, jejichz mutace mohou
vyvolat nekterou formu dédiné neuro-
patie. Nastésti dédicné neuropatie spadaji
do kategorie vzacnych onemocnéni. Jejich
pramérnd prevalence (podil poctu jedin-
cii trpicich danou nemoci v celé populaci,
pozn. red.) se pohybuje ptibliZné v poméru
1 ptipad na 2 500 obyvatel. V Ceské repub-
lice tak s dédi¢nou periferni neuropatii Zije
priblizné 5 000 lidi. Dnes uZ vime, Ze zdé-
dit vlohu pro tuto nemoc miizeme velmi
rozmanitymi zplsoby. Takzvand autozo-
mélné¢ dominantni forma se pfedava z ge-
nerace na generaci bez ohledu na pohlavi
(napriklad z babicky na ofce, z otce na syna,
pozn. red.), takie predstavuje 5S0procentni
pravdépodobnost prenosu z postizeného
rodice na dité. U recesivni formy je naopak
riziko prenosu velmi nizké, Museli by se to-
tiZ setkat dva rodice zdravi pfenageci, ktefi
o své genetické vloze nemaji tueni. Téchto
ptipadii perifernich neuropatii je v nasich
podminkdch relativné mdlo, ale v zemich
severni Afriky nebo na Blizkém vychodg,
kde nejsou piibuzenské snatky zase tak vy-
jimecné, frekvence téchto nemoci nariistd.

B Do vyzkumu dédiénych neuropatii vy-
znamnym dilem piispél i vas tym z Fakult-
ni nemocnice Motol, a to objevem nového
genu, jehoZ mutace vede k vrozené perifer-
ni motorické neuropatii. Jak jste na ni viast-
né prisli?

Ten ptibéh viastné ilustruje, jak je dilezi-
té naslouchat pacientim a komunikovat



s nimi, aby se vytvorila vzdjemna diivéra.
Byli to totiZ pravé sami pacienti, ktefi nam
pomohli vyzkum i zminény objev uskutec-
nit. Za to patfi velky dik pfedevéim pani
Blance Klouzalové ze Zavady na Hlu¢insku,
ktera v listopadu 2001 na setkani lidi s dé-
di¢nymi neuropatiemi v Janskych Laznich
oslovila na$ tym pod vedenim neurogeneti-
ka prof. MUDr. Pavla Seemana. Vypravéla
nam, Ze v jejich vesnici Zavada, jejiz nazev
je uz sam o sobé trosku podezrely, se vysky-
tuje fada rodin, kde v nékolika generacich
jsou lidé s neobvykle tézkym postizenim
hybnosti dolnich i hornich koncetin, a fada
je upoutana na mechanicky vozik. Pozvali
jsme ji spolecné sjejim podobné postizenym
synem Jifim, dcerou Katkou a netefi k ndm
na kliniku. Jiz z prvniho neurologického
vysetfeni bylo zfejmé, Ze se u nich nejedna
o béZnou formu neuropatie. Nésledovalo
rozsahlé vysetreni dalsich pacientii v obci
Zavada, které nade podezteni potvrdilo.

H Jak se tato forma projevuje?

Postihuje pouze motorické nervy, niko-
liv senzitivni. Pfenasi se autozomalné do-
minantnim zpiisobem, pro ktery je typic-
ky vyskyt v nékolika generacich. U vétdiny
pacientti obvykle nemoc zacala ve druhé
dekade, tédy mezi 12. a 20. rokem Zivota,
a bohuzZel pomérné rychle progreduje (po-
stupuje, pozn. red.). Da se fict, Ze praktic-
ky vsichni nemocni stardi Ctyticeti let byli
schopni chlize pouze s oporou, méli vyraz-
né problémy s mobilitou. Ve véku nad 50 let
jsou uz odkéazani na mechanicky nebo elek-
tricky vozik, a tedy i zavisli na druhé osobé.
S témito udaji a rodokmenem jsme hledali
ve svétovych casopisech a uéebnicich, o kte-
rou neuropatii by nejspi§ mohlo jit. Rodinu
s velmi podobnymi ptiznaky a pribéhem
onemocnéni popsali v roce 1992 kolegové
z Belgie, konkrétné profesor Vincent Tim-
merman. O &ty roky pozdéii s kolegy zjis-
til, Ze porouchany gen lezi na chromozomu
12. Oblast polohy genu ale uZ nebylo mozné
dale uptesnit. I po Sestiletech usilovné prace
tak ziistal hledany gen neznamy. Dal3{ rodi-
nu se stejnou nemoci, s jejiz pomoci by se
mohlo podafit najit ten pravy gen, neméli.
B Oviem vyano.

Ano, ale bylo potfeba u viech ¢lenti rodiny
‘ze Zavady a okoli, v¢etné zdravych, udélat
odbéry krve. ProtoZe by bylo problematic-
ké dostat je vechny k ndm do specializo-
vaného centra, vzali jsme elektromyograf,
zkumavky potfebné na odbéry a rozjeli
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na nervosvalova

onemocnéni MUD
Radim Mazanec,

Karlovyal
nemocnice |
jsme se s kolegy za nimi. Béhem dvoudenni
navétévy naseho tymu v Zavadé v zaii 2002
jsme vy$etfili a odebrali vzorky DNA ne-
jen postizenym, ale i zdravym ¢clentim ro-
din k porovnani DNA nalezii v genetické
laboratori. Pani Klouzalovd navic byla tak
diislednd, Ze spolu se svym manzelem pfi-
pravila kompletni rodokmen o svych pred-

«Dédi¢nou
neuropatii ma vCR
zhruba 5 000 lidi.”

cich aZ do poloviny 18. stoleti. Mimo jiné se
dozvédéla, ze pred vice nez sto padesiti lety
dostal jeden jeji prapfedek od svého kni-
7epana koné. Kviili nemoci se totiZ $patné
pohyboval. Ten kuin se tak vlastné stal his-
toricky prvni zdravotnickou pomiickou
v rodiné. Celkem jsme na Hlucinsku ode-
brali vzorky pro analyzu od 55 osob a na-
pocitali jsme tam nejméné 33 postizenych,
z nichz néktef1 jiz neZiji.

B A tyto vzorky pomohly neurogene-
tikiim z Antverp najit gen, ktery nemoc
zplisobuje?

Pfesné tak. Diky rodiné ze Zavady a jeji
ochoté spolupracovat se totiZ patrani po
neznimém genu vyrazné ziZilo z 92 na
20 podezfelych genti. Kolegové z Belgie na-
sledné zjistili, Ze pficinou nemoci je poru-
cha genu na 12. chromozomu, ktery je dii-
lezity pro spravnou funkci motorickych
nervovych bunék. Jeho mutace zptisobuje
tvorbu srazenin uvnitf motorickych neuro-
niy, coz vede k jejich pred¢asnému zaniku.
Nebyt toho, Ze se podatilo dit dohromady
pacienty z riiznych zem, a ziskat tak dosta-
te¢ny pocet vzorkit DNA pro analyzy, gen
by se zfejmeé najit nepodatilo.

B MiZe byt tento objev zésadnim poznat-
kem k nalezeni ucinné léchy vrozenych
neuropatii?

V tomto sméru nejde o zadny prtalomo-
vy objev. Podatilo se ndm ale odhalit novy
zplisob neurodegenerace motorickych ner-
vii, pochopit roli téchto proteint i divod
jejich zaniku, a tedy vzniku onemocnéni.
Tim jsme nepochybné prispéli malym kro-
kem do dlouhého pochodu ===
sméfujiciho k nalezeni efek- ¢ B
tivni genové terapie. i

Silvie Krélové



