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SDĚLENÍ Z PRAXE
Náhodný nález splenomegalie jako hlavní příznak vedoucí k diagnóze Niemann‑Pickovy choroby typu B u dospělého pacienta

cirhotické změny a pěnovité struktury lyso-

zomů Kupferových buněk. Z hematologické 

indikace trombocytopenie, eventuelně ané-

mie, a splenomegalie může být provedena 

biopsie kostní dřeně, kde jsou popisovány 

charakteristické pěnovité Niemann‑Pickovy 

buňky (Obr. 1).

Všechny tyto nálezy by nás následně 

měly vést ke specifickému vyšetření akti-

vity enzymu kyselé sfingomyelinázy, kte-

rá je dostupná v  izolovaných leukocytech 

na našem pracovišti. Nově je enzymologii 

možné realizovat i ve vzorku suché krevní 

kapky, což odbourá komplikace transpor-

tu materiálu a může posloužit jako snadno 

dostupné screeningové vyšetření i v ordinaci 

praktických lékařů.

Definitivní potvrzení diagnózy je za-

loženo na průkazu 2 patogenních variant 

molekulárně genetickým vyšetřením genu 

SMPD1, který kóduje enzym kyselou sfin-

gomyelinázu. Jsou známy mutace charak-

teristické pro mírně postižení s nástupem 

obtíží v pozdním věku. Dostupné je i pre-

natální genetické vyšetření ze vzorku chori-

ových klků nebo amniocytů. Novorozenecký 

screening na NPB není v České republice 

realizován.

V rámci diferenciální diagnostiky je nut-

né odlišit hematologická onemocnění, ze-

jména malignity jako jsou leukémie s nálezy 

hepato/splenomegalie a pancytopenie. 

Pacienti s NPB mohou být chybně vedeni pod 

diagnózami různých intersticiálních plicních 

chorob, jaterních onemocnění s fibroticko-

cirhotickými změnami (např. infekční etio-

logie – EBV, hepatitidy, CMV, nebo v dů-

sledku abusu alkoholu). Mnohá jiná dědičná 

metabolická onemocnění mohou mít po-

dobné klinické i laboratorní nálezy – např. 

Gaucherova choroba, Niemann-Pickova 

choroba typu C, jaterní glykogenózy, muko-

polysacharidózy, oligosacharidózy – GM2 – 

gangliosidóza, která jsou však jednoznačně 

odlišitelná pomocí specifických enzymolo-

gických a/nebo genetických vyšetření (6).

Léčba
Dosud byla dostupná pouze sympto-

matická léčba, která zahrnovala, podle tíže 

různých příznaků – splenektomii, transfuze, 

oxygenoterapii, léčba antilipidemiky, pre-

vence osteoporózy.

Nově je dostupná léčba na bázi enzymo-

vé substituční terapie pomocí rekombinant-

ního enzymu sfingomyelinázy, která se apli-

kuje intravenózně (preparát olipudáza alfa) 

a zlepšuje prognózu u pacientů (7).

Závěr
Článek prezentuje případ náhodného 

nálezu splenomegalie u dospělého muže, 

která byla hlavním příznakem vedoucím 

ke správné diagnóze lysozomálního střá-

davého onemocnění – Niemann‑Pickovy 

choroby typu B, u něhož je v současné době 

již dostupná specifická léčba.

Článek vznikl za podpory Výzkumného 

záměru RVO VFN64165.
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Obr. 1.  Cytologický obraz lysozomálního střádání 
v makrofázích v nátěru kostní dřeně u pacienta  
s Niemann-Pickovou chorobou typu A/B; a) pěno-
vitá buňka, b) makrofág s významným podílem ce-
roidu na lysozomálním střádání (blíží se obrazu Sea 
blue histiocyte) (S laskavostí poskytla MUDr. Helena 
Hůlková, Ph.D., 1. LF UK a VFN v Praze)
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