FAMILIARNT AMYLOIDOVA POLYNEUROPATIE — KAZUISTIKA

Komentar k ¢lanku autort Pika et al.
Familidrni amyloidova polyneuropatie —

kazuistika

S diagndzou familidrni amyloidéza se neuro-
log setkdva jen zfidka. Z dostupnych a ¢asto
citovanych zdrojli je v obecném povédomi,
Ze amyloiddzy jsou vzacnd onemocnénti, déli
se na ziskané a vrozené — familidrni. Periferni
nervovy systém muze byt postizen fokal-
nim vyskytem amyloidozy, kterd vede ke kli-
nické manifestaci ve formé mononeuropa-
tie nebo ve formé polyneuropatie. Klinicky
nélez se u amyloidové polyneuropatie vy-
znacuje nejprve paresteziemi a pak hypes-
tezif akrdlnich ¢asti DK a pozdéji i HK. Jednd
se o senzitivné-motorickou polyneuropa-
tii s primarnim postizenim téch nejdelsich
vldken (typ — ,na délce vldken zavisla poly-
neuropatie”), pfitom prevazuje axonalni typ
léze. Casto byvé prvou manifestaci syndrom
karpalniho tunelu (SKT) - je tedy nutné my-
slet na tuto diagnoézu pfi stanoveni SKT
u osob bez jasnych dalsich rizikovych fak-
torll. Z obecnych zdroj se pro diagnostiku
amyloidové polyneuropatie zdUrazhuje ne-
zbytnost biopsie nervu, dale genetické vy-
Setfeni a v é¢bé ma své misto transplan-
tace jater. Celkoveé je vsak osud nemocnych
s amyloidovou polyneuropatif nepfiznivy.

Autofi kazuistického sdéleni — hematoon-
kologové, internisté, imunologové — pfi-
naseji celou radu dalsich informaci o pro-
blematice amyloidézy. Pétadvacetiletého
nemocného s transtyretinovou polyneuro-
patif zafadili do jejich specializovaného Cen-
tra pro diagnostiku a Ié¢bu monoklondl-
nich gamapatif (FN Olomouc) [1]. Nemocny
byl komplexné vysetien (echokardiografie,
MR myokardu, v¢. laboratofe; pfitomnost
AA proteinu nebyla nalezena), v $iroké ro-
diné bylo provedeno patrani po pfiznacich
amyloidozy. Na podkladé vysetfeni kostni
dfené a biopsie Zaludec¢ni a duodendlnf sliz-
nice byl prokdzan transtyretin v depozitech
amyloidovych mas, a to v¢&. mutace ¢.149T>C
v heterozygotnim stavu (spoluprace s Usta-
vem dédi¢nych a metabolickych poruch
v Praze).

V diskuzi jsou zdUraznény ddlezité
informace:

1.Mutace transtyretinu — jednonukleoti-
dové substituce na 30. pozici maturova-
ného proteinu — zadména valinu za metio-
nin. Vede k tvorbé amyloidu.

2. Rozvoj axonalné-demyeliniza¢ni polyneu-
ropatie se vznikem ve 30. deceniu v Portu-
galsku a mezi 60. a 70. rokem ve Svédsku
(environmentalni vlivy).

3. Pfiznaky polyneuropatie — SKT jako prvy
pfiznak a velmi ¢asté a vyrazné projevy
autonomni dysfunkce.

4. Biopsie — neni jiz nezbytna biopsie n. sura-
lis, ale ke stanovenf spradvné diagnozy po-
staci i biopsie stfevni ¢i zaludec¢ni sliznice.

5. KauzalIni terapie — ortotopni transplantace
jater. V jatrech se tvoff transtyretin, proto
po transplantaci jater jiz déle choroba
nepokracuje.

6.V soucasné dobé je moznd i symp-
tomaticka terapie latkou tafamidis meglu-
mine (preparat Vyndagel), kterd stabilizuje
tetramery transtyretinu s narusenim jeho
disociace v monomery a dal$i amyloido-
genni slozky. Tafamidis v ¢asném stadiu
choroby oddali nastup neuropatickych
potizi, zachova nutri¢ni stav a zlepsi cel-
kovy stav nemocnych.

Snad jediny vskutku nejasny problém pre-
zentované kazuistiky je diagnéza polyneu-
ropatie, kterd bylo zpocatku povaZovéna za
chronickou zanétlivou demyelinizacni poly-
neuropatii (CIDP) a v tomto smyslu lécena
(intravendzni podani vysokych davek me-
tylprednizolonu). Klinickou charakteristic-
kou typické CIDP je témér symetrické po-
stizeni senzitivnich i motorickych vidken na
koncetinach, vice akrélné. Jedna se o multi-
fokdIni demyelinizacni a remyelinizacnf 1ézi
s odpovidajicimi nalezy v EMG (prodlou-
Zend distalni motoricka latence, ¢asova de-
synchronizace, bloky veden, F-viny, rychlosti
vedeni senzitivnimi i motorickymi vidkny, tr-
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vani distdlniho sumacniho svalového ake-
niho potencidlu). U familidrni amyloidézy
se jednd prevazné o axondini typ polyneu-
ropatie (napf. 8 z 10 nemocnych, na pod-
kladé biopsie nervu) [2]. Castou manifestaci
je SKT [3] a na rozdil od CIDP jsou mnohdy
zndmky autonomni dysfunkce. Diagnostika
a diferencidlni diagnostika amyloidové po-
lyneuropatie je podstatny problém, a to ze-
jména v ¢asnych stadiich manifestace cho-
roby, kdy jesté patogeneticky podklad nenf
stanoven.

trum znalosti o amyloidézach a s nimi spja-
tych polyneuropatiich, postizeni srdce
i dalsich orgdnt a poukazuji na moznosti ra-
ciondlniho postupu v [é¢bé.
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