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Brno se v roce 1645 ubranilo
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Zabyval se mimo jiné | meteorologii

Byl opatem augustinianskeho klastera na Starem
Brne

Je pochovan na brnenskem ustrednim hrbitove
VSechny odpovedi jsou spravne
Zadna odpoved neni spravna



o Autosomalne recesivni dedicné metabolické onemocnéni
17923

o Defekt lysosomalni kyselé a-glukosidazy

o Hromadeéni lysosomalniho glykogenu v bunkach

o Prubénh je velmi variabilni
rychle progredujici postizeni novorozencu
manifestace v dospélosti



Lysozom
Subcellularni organela obsahuijici katabolické enzymy
Fyziologicky obrat bunecnych latek
LSD je heterogenni skupina dédicnych onemocnéni charakterizovana
akumulaci nestravenych molekul intralysozomalne
LSD se klasifikuji obvykle podle akumulovaného substratu
Sfingolipidoza
Mukopolysacharidoza ...
Desitky nemoci

napf. Krabbeho nemoc, metachromaticka leukodystrofie, ceroidni
lipofuscinoza...

Viz napfr.
http://www.emedicine.com/NEURO/topic668.htm
http://www.lysosomaldiseasenetwork.orqg/



http://www.emedicine.com/NEURO/topic668.htm
http://www.lysosomaldiseasenetwork.org/

o Déti nejsou schopné zvladat vyvojové milniky
Myopatie
KMP
Jfoppy infant”

Vv v

U 80% nejtézSich pripadu nastava smrt béhem
prvniho roku zivota v dusledku kardiorespiraéniho
selhani

o Starsi deti
postupuijici slabnuti kosternich a dychaciho svalu
zavazna porucha hybnosti
zavislost na umelé plicni ventilaci



o Svalova slabost korenoveého svalstva
o RestrikCni ventilacni porucha

o ObstrukCni spankova apnoe

o Intolerance namahy

o Prevodni poruchy srdecni



Nemecka kohorta: 38 pacientu 1985- 2006

Pletencova slabost 18
Myalgie 6
Respiracni selhani 3
WPW syndrom 3
Doba od prvnich pfiznaku do diagnozy 10,4
Doba od prvniho lekarskeho vySetreni do diagnozy 7,1

Mueller- Felber W et al. Late onset Pompe disease: clinical and

neurophysiological spectrum of 38 patients including long-term follow-up in 18

patients. Neuromuscul Disord. 2007 Oct;17(9-10):698-706




® @ ® | Pompeho nemoc: continuum fenotypu

Frekvence symptomu u détskych a

A\ V4 r ] o
dos perCh paCIentu Na véku zavislé rozlozeni
udalosti u Holandské
~ 7 let kohorty, stfedni veék 48.6
roku
Cerna Cara = stredni vék
wdalosti

Prvni potize

Potize s béhem

Diagndza

Potize s chiizi do a ze schodii
PotiZe se vstavanim ze zZidle
Potize vstat z lehu

Potize s chizi

PotiZe s oblékanim

Potize s toaletou

Pouzivani pomiicek pfi chiizi
Zacatek uzivani invalidniho voziku
Zacatek podpory dychani
(n=54)

Obrazek z Hagemans ML, Winkel LP, Van Doorn PA, et al. Clinical manifestation and natural course of late-onset Pompe's disease
in 54 Dutch patients. Brain 2005; 128:671-7, s povolenim Oxford University Press.
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o V dospelem veku patri PN do svizelneho

diferencialné diagnostického okruhu
pletencovych myopatii

o U dospelych s pletencovou myopatii
(proximalni svalovou slabosti), kdy nemame
jednoznacne stanovenu diagnozu DNA
vysetrenim nebo zcela konkluzivni svalovou

biopsii, musime vzdy myslet na Pompeho
nemoc



o Nejasna hyper-CK-emie

o 104 osob s hyper-CK bez svalove slabosti
o 9 osob s abnormalni hodnotou a-glukosidazy
9%

2 pacienti s totalnim deficitem a-glukosidazy >30 let

Fernandez C et al. Diagnostic evaluation of clinically normal subjects with chronic hyperCKemia
NEUROLOGY 2006;66:1585-1587



Kviz

Pompeho nemoc je dedicne
onemocneni

1. Vazané na X chromosom

2. Autosomalné dominantni
onemochneni

3. Autosomalné recesivni onemocneéeni
4. Mitochondrialni choroba



Kviz

Na Pompeho nemoc
u dospelych myslime pri nalezu

1. Dilatacni kardiomyopatie
Hypertrofické kardiomyopatie
Obstrukcni kardiomyopatie
ZAadna odpovéd neni spravna
VSechny odpovedi jsou spravne

a K~ 0 DN



Kviz

Projevem Pompeho nemoci
ve svalove biopsii je

1. Kolisani velikosti svalovych viaken
2. Deficit svalove fosforylazy

3. Deficit fosfofruktokinazy

4. Lysosomalni akumulace glykogenu
5

6

Ani jedna odpoved neni spravna
Vsechny odpovedi jsou spravné



o LiSi se podle etnickych skupin a lokality
Kolisa od 1/14 tis. — 1/300 tis.
Infantilni forma je Castejsi mezi Afroamericany
a Cinany

o Nizozemsko
Prevazuji pozdni formy
Infantilni forma 1/183 tis.
Celkova prevalence 1/40 tis.



Pocet obyvatel

Pocet

(mil) nemocnych
Nizozemsko 16 106
Rakousko 10 13
Belgie 10 30
Portugalsko 10 13
Madarsko 10 6
Cesko 10 3
Svycarsko 7 9
Slovensko 5 0




o 3 diagnostikovani pacienti

o Teoreticky 35- 260 nediagnostikovanych
onemocneni

o Pod jakymi diagnézami a obtizemi se mohou
skryvat...



Kviz

Ve sve praxi mam nemocne s nejasnou
svalovou slabosti nebo hyper-CK-emii:

1. 5 pfipadu

2. 10 pripadu

3. 11- 20 pripadu

4. Vice nez 20 pripadu



Projekt vysetreni
0 e rizjkové populace
v Ceskeé Republice




o Jednoduché skriningove vysetreni
s vysokou citlivosti zachytu

o Cilem je nalézt mozne
nediagnostikovaneé pripady Pompeho
nemoci (trvani projektu 2 roky)
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nformovany souhlas
nformacni materialy

Diagnosticke papirky a sacky

o Navratova obalka
o Navratova dokumentace



e ¢ ¢ | Informacni materialy

o Informovany souhlas

o K zalozeni do zdravotni
dokumentace pacienta /

o Schéma projektu
o Navod na provedm,

Neposilat zpét, slouzi
pro informaci pacienta a
indikujiciho lékare




Informace o pacentovi (FATTENT INFORMATION]
Jmze a piijmend :
(TR NAN awd SURENAMTD

Darom msrozent

(DATE A BIRTH)

Pohlavi: Mut LALE) [0 Zenma FEMALE) O
S

Datom odbérn:

VOOLECTION DATE)

Jmémo a prijmeni l&lcate
(NALE ANTD SLIRNANE)
Adreza pracevitid léloate

(FICEPITAL ADRERSD

Fax:

{Fa mamber)

E- msil:

{E-mml)

Telefan Mlobil
(PHONE NTRRER) AR

FRazitko:
ETAUF)

V ptipadé jakychlooliv erazel lomtakrujie / In case of any question, pleass contack
Falmlind nemornice Broe | Faculsy Hospital Sroc
Neurzlogicks klinila / MNearolegy Clinic: Zonrama Dubtikews, tel +430 /715 733 625
Klinika d#clet menrologie | Pediarmc Naurclogy Climic:

- - . el ] 7 DE

1. Pro kazdy papirek slouzi
jeden pruhledny sacek

2. Vlozte véetné navratovée

dokumentace do bublinové,
nadepsané a ofrankované
obalky



Navratova

vadiunm
www&mw&m lpley

piier, prostn, s foemukf @ odeliew iy spelednd S5k

(7=, protin, Chelst)
Tomaso 3 sl

Cdstienr

Adsrsn
B
Telsfon:
Fax

Fral F-]

Wil toed brodons Sordmenny misfonidy, polios ainsbe smmilam
ook orosim o sdale At oo

sonlile: i Casa  O¥e

» Wgacky byl vvsateny e bediny pri pkiojert teplort 2 por wkladnsay
o chireeném & suchem mises (1550 G A jub. 3

gt tesicvdel Frelsie ol prosim docdass smiaice oo sorfves mciioen] a8 voosky

& E = gt !!E: camendh

TeTens pocer taarkd

okumentace

VySetrovani Pompaho nemoci
Tk s
i o T s e o 0 o

Fritme:n 2 yméno pacaten:
Rk casogent:

Eyeiiti:

Talafon -
oot sa packean 1Y)

‘wetupnl informaca:

1) Soutasna dagniz 3+ datum stanaveni g

T Distoncavd £l abast HIT DAm OHe
) STOpEn U e DA o
4 VEtavd rilzed Bobs b pomoac] rukau TAm TRe
S WyopItoky Spn (Gawersivo znamen|): OAno ONe.
) Sohofen ol 2 e poapory! ThAso THe
7) Schapen tn Tam b=
5 e ance 2aase DAso BXe
5yl eapsota

10y S e

11} T8zmvy dpChan v & spanky ThAs THe
13 Chragant: DAz TXe

13) ding poenimis

Ui e e



e o o | Jak ziskat balicek ?

NEUROMUSKULARNI SEKCE

CESKE NEUROLOGICKE SPOLECNOSTI

Aktuality

o Telefonicky
o +420725 733 625
(Zuzana Dubsikova)
o +420 606 247 000
(MUDr. Eva Sloukova)

o Mail
e zdubsikova@fnbrno.cz
e svohanka@fnbrno.cz
e esloukova@fnbrno.cz

o Webove stranky NM sekce

o www.cba.muni.cz/neuromuskul
arni-sekce

s Newromuskulirsi kongres, Broo Hotel Vorondd 23, 24, kvitna 2008
+ 19, Newomnusluliri sympGcium Seke Jainich chorob (NS

© IX. Konferencia o irmy inch Sekeie pre irne ochoresia SNS
Prini spoledné sympzian Sekce imich chorab NS a Sekcie pre newomskulime ochoresia SNS Hiawl téma: Nemoci kosterabio




Kviz

1.

4.

Diagnosticke papirky
se posilaji na NK/KDN

VSechny naraz v odpovedni obalce
Po jednom, jak pacienti prichazeji
Pracovnici NK/KDN si je prijedou
vyzvednout

Zadna odpovéd neni spravna



Kviz
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Pred provedenim testu suche
kapky je nutne vysetreni

Kreatinkinazy

Svalova biopsie

DNA vysetreni na dystrofinopatii
Zadna odpovéd neni spravna
Vsechny odpovedi jsou spravné



Kviz

Diagnostickeé soupravy pro screeningovy
test suché kapky mohu ziskat

Telefonicky na vyzadani
Budou automaticky zaslany ¢lenim
Sekce neuromuskularnich chorob

Vyzadanim pomoci webovych stranek
sekce neuromuskularnich chorob

Vsechny odpovedi jsou spravne
Zadna odpoved’ neni spravna



Dekujeme za
pozornost

Tesime se na spolupraci
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