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Nahodny nalez splenomegalie jako hlavni priznak
vedouci k diagnéze Niemann-Pickovy choroby
typu B u dospelého pacienta
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Niemann-Pickova choroba typu B (NPB) predstavuje vzacnou dédi¢nou metabolickou chorobu, kterd ma velmi siroké spektrum
pfiznakl s rGznym vékem nastupu a tizi. Pfesna diagnostika je zalozena na enzymologickém a soucasné genetickém vyset-
feni. V soucasné dobé je jiz dostupna specificka lé¢ba pomoci enzymové substitucni terapie olipudazou alfa. V tomto ¢lanku
prezentujeme dospélého pacienta s ndhodnym nalezem splenomegalie, u kterého byla nasledné potvrzena diagnéza NPB.
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A random finding of splenomegaly as the main symptom leading to the diagnosis of Niemann-Pick type B disease
in an adult patient
Niemann-Pick disease type B (NPB) is a rare inherited metabolic disease that has a very wide spectrum of symptoms with differ-

ent ages of onset and severity. Accurate diagnosis is based on an enzymological and genetic examination. Currently, a specific
treatment using enzyme replacement therapy with olipudase alfa is already available. In this article, we present an adult patient

with a random finding of splenomegaly, in whom the diagnosis of NPB was subsequently confirmed.

Key words: Niemann-Pick disease, splenomegaly, acid sphingomyelinase, dry blood spot.

Kazuistika

V necelych 40 letech je dospély muz, ktery
byl do té doby bez zdvaznéjsich zdravotnich
problému, vysetfovan pro bolest v oblasti
tfisel. Byl odeslan na urologii, kde bylo pro-
vedeno ultrasonografické vysetieni biicha, na
kterém byla popsana splenomegalie a mirna
hepatomegalie. Nasledné hematologické vyset-
feni prokdzalo trombocytopenii (105...137.10%/1
(norma 150-400.10%1) a leukopenie 3,69.10°/I
(norma 4,1-10,2.10°/1). Pacient zpétné uved],
Ze intermitentné trpi na epistaxe pfi rhiniti-
dach a v détstvi mél opakované bronchitidy.
Praktickou lékatrkou bylo vysloveno pode-
zfeni na dédi¢né metabolické onemocnéni
ze skupiny lysozomalnich stfddavych chorob

a byl odeslan vzorek suché krevni kapky, kde
enzymologické vysetfeni ukazalo snizenou
aktivitu kyselé sfingomyelinazy. Pacient byl
odeslan do Metabolického centra KPDPM VFN,
kde byl na zakladé kontrolniho enzymologic-
kého vysetreni v leukocytech a nésledného
genetického vysetieni potvrzen deficit kyselé
sfingomyelindzy. Na zakladé klinického prabé-
hu onemocnéni, zbytkové enzymatické aktivi-
ty, genotypu a profilu sfingosinfosforylcholind
byla diagnéza uzaviena jako typ B Niemann-
-Pickovy choroby. Aktivita kyselé sfingomye-
lindzy v leukocytech ¢inila 0,41 nmol/h/mg
pfi normé v rozmezi 2,22-11,70 nmol/h/mg.
Sérova koncentrace sfingosinfosforylcholinu
byla v normé - 87,8 nmol/l (norma 5,0-160,0

nmol/l), naopak sfingosinfosforylcholinu 509
byla vyrazné zvysend - 1890,3 nmol/l pfinor-
mé 18,0-70,0 nmol/l. Aktivita chitotriosidazy
v séru byla 84,9 nmol/h/ml, tedy pfi horni hra-
nici normy do 89,0 nmol/h/ml. Sekvenovani
genu SMPD1 pro kyselou sfingomyelinazu
nalezlo 2 mutace v heterozygotnim stavu.
V pfipadné prvni mutace se jednalo o deleci
4 nukleotidi a inzerci 7 nukleotid(, coz vede
k deleci 2 aminokyselinovych zbytkd a inzerci
3 aminokyselinovych zbytkl do proteino-
vého fetézce bez posunu ¢teciho rdmce -
p. Asp222_Cys223delinsThrTrpSer (p. D222 _
C223delinsTWS). Tato varianta nebyla dosud
popsana, nicméné na zakladé predikénich
program0 je hodnocena jako pravdépo-
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