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NAHODNY NALEZ SPLENOMEGALIE JAKO HLAVNT PRIZNAK VEDOUCT K DIAGNOZE NIEMANN-PICKOVY CHOROBY TYPU B U DOSPELEHO PACIENTA

cirhotické zmény a pénovité struktury lyso-
zomU Kupferovych bunék. Z hematologické
indikace trombocytopenie, eventuelné ané-
mie, a splenomegalie mize byt provedena
biopsie kostni diené, kde jsou popisovany
charakteristické pénovité Niemann-Pickovy
buriky (Obr. 1).

Vsechny tyto nalezy by nds nasledné
mély vést ke specifickému vysetieni akti-
vity enzymu kyselé sfingomyelinazy, kte-
rd je dostupnd v izolovanych leukocytech
na naSem pracovisti. Nové je enzymologii
mozné realizovat i ve vzorku suché krevni
kapky, coz odboura komplikace transpor-
tu materidlu a mdze poslouzit jako snadno
dostupné screeningové vysetfeniiv ordinaci
praktickych lékara.

Definitivni potvrzeni diagnézy je za-
loZzeno na prakazu 2 patogennich variant
molekuldrné genetickym vysetifenim genu
SMPD1, ktery kéduje enzym kyselou sfin-
gomyelindzu. Jsou zndmy mutace charak-
teristické pro mirné postizeni s nastupem
obtizi v pozdnim véku. Dostupné je i pre-
natalni genetické vysetfeni ze vzorku chori-
ovych klkd nebo amniocytl. Novorozenecky
screening na NPB neni v Ceské republice
realizovan.

V rdmci diferencidlni diagnostiky je nut-
né odlisit hematologicka onemocnéni, ze-
jména malignity jako jsou leukémie s nélezy
hepato/splenomegalie a pancytopenie.
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Obr. 1. Gytologicky obraz lysozomdilniho stidddni
v makrofdzich v ndtéru kostni drené u pacienta
s Niemann-Pickovou chorobou typu A/B; a) péno-
vitd burika, b) makrofdg s vyznamnym podilem ce-
roidu na lysozomdIinim stfdddni (blizi se obrazu Sea
blue histiocyte) (S laskavosti poskytla MUDr. Helena
Hdlkovd, Ph.D,, 1. LF UK a VFN v Praze)
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davého onemocnéni - Niemann-Pickovy
choroby typu B, u néhoz je v souc¢asné dobé
jiz dostupna specificka lé¢ba.

Cldnek vznikl za podpory Vyzkumného
zdméru RVO VFN64165.
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