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TUBEROZNI SKLEROZA

- POKROKY V DIAGNOSTICE A LECBE

ODBORNA KONFERENCE A 1. PARTNERSKY DEN CNS

Dne 11. Gnora 2015 se v pro-
storach kongresového salu
IKEMu konal 1. partnersky
den Ceské nefrologické spo-
lecnosti organizovany Klinikou
nefrologie IKEMu a zaméreny
na problematiku vzacného dé-
dicného onemocnéni - kom-
plexu tuberoézni sklerdzy.

Spolu s CNI sniZeni
akutnich rejekeit-243

Ve svém uvodnim slovu upozor-
nil prof. MUDr. Ondrej Viklicky,
CSc., na nutnost mezioborové
spoluprace pri léché tohoto
onemocnéni a na smutny fakt,
Ze vyznamna C¢ast pacientd,
se kterymi lékari na Klinice
nefrologie IKEMu prichazeji
do kontaktu, se dozvida svou

Vyuziti mTOR inhibitord

diagnozu az v dospélém véku,
a to nezridka soucasné s dia-
gnozou selhani ledvin.

CNI minimalizace nebo
eliminace®

Angiolipomy spojené s ‘I'SC“_ - Protivirové Udinky??
Protinddorové ucinky’
Inhibice remodelace cév3¢ I Antiproliferaéni itinky’®

Prevence fibrosy®®
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prof. MUDr. Milan Macek, DrSc., FN Motol

Prvni prednasky
se ujal

prof. MUDr.

Milan Macek,

prednosta Ustavu biologie a lé-
karské genetiky FN Motol a 2.
lékarskeé fakulty Univerzity Kar-
lovy v Praze, ktery prezentoval
sdéleni na téma vzacnych one-
mocnéni v evropském kontextu.
Vzacné onemocnéni je defi-
novano predevSim prevalenci
nizSi nez 1 osoba na 2 000 je-
dinct a az v 80% pripadl se
jednd o onemocnéni dédicné.
Odhaduje se, ze existuje cca
5 000 klinickych jednotek, kte-
ré je mozné do této kategorie
zaradit, priéemz v mezinarodni
klasifikaci nemoci je zahrnuto
pouze 200 nejcastéjsich z nich.
Ackoli se jednd o onemocné-
ni spadajici prakticky do vSech
oborG mediciny, spojuji je ur-
Cité spolecné charakteristiky
a problémy pri jejich diagnos-
tice a lécbé, zejména nedo-
statek zkusSenosti nutnych pro

rozpoznani vzacného onemoc-
néni a jeho nalezitou lécbu. Je
doporuceno, aby lécba téchto
onemocnéni probihala ve spe-
cializovaném centru s moznosti
konzultace muldisciplinarniho
tymu odbornikl a v neposledni
fadé s moznosti nést relativné
vysoké financni naklady spoje-
né s lécbou.

Nezbytna je spoluprace s paci-
entskymi organizacemi. Zastre-
Sujici organizaci v evropském
kontextu je EURORDIS.org.,
kterd zpracovava data ohledné
kvality pécCe o pacienty se vzac-
nymi onemocnénimi poskytnu-
td od jednotlivych pacientskych
organizaci. Kvalita péce o paci-
enty se vzacnym onemocnénim
do znacné miry odrazi kvalitu
celého zdravotniho systému
dané zemé. V ramci Ceské re-
publiky tuto roli plni Ceska aso-
ciace pro vzacna onemocnéni
(www.vzacna-onemocneni.cz),
kterd vznikla pred nékolika
lety a sdruzuje vétsinu ostat-
nich pacientskych sdruzeni pro
vzacna onemocnéni a zajistuje
navaznost na aktivity EURORDIS.
Ceska republika v roce 2009
prijala doporuceni Rady EU
v oblasti vzacnych onemocnéni,
které vedlo k vytvoreni Narodni
strategie pro vzacna onemoc-
néni (2010-2020], dale prvniho
(2012-2014) a druhého (2015-
2017) Narodniho akéniho planu
pro vzacna onemocnéni v sou-
ladu s pFislusSnymi usnesenimi
vlady Ceské republiky. To vedlo
k vytvoreni ¢tyr center vysoce
specializované péce pro paci-
enty s cystickou fibrézou, dale
centra pro lécbu dédi¢nych
metabolickych poruch a centra
pro lécbu epidermolysis bullo-
sa, vcéetné vzniku Narodniho
koordinacniho centra pro vzac-
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na onemocnéni ve FN Motol.

Vzhledem k omezenym moz-
nostem lécby je potreba pod-
porovat vyvoj a dostupnost
léCivych pripravkd pro lécbu
vzacnych onemocnéni (tzv. or-
phan drugs). Pro farmaceu-
tické firmy nejsou za béznych
okolnosti léky pro lécbu vzac-
nych onemocnéni atraktivni,
proto Evropska lékova agentu-
ra vydava v urcitych pripadech
moznost desetileté vylucnosti
na trhu, ktera by mohla v mno-
ha pripadech naklady na uvede-
ni na trh kompenzovat. V Ceské
republice legislativa zabyvajici
se uvedenim &€k pro vzacna
onemocnéni na trh stale chy-
bi a Casto dochazi k vyznamné
prodlevé mezi registraci a roz-
hodnutim o Ghradé (tj. vice nez
2 roky).

Informace o vzacnych onemoc-
nénich je mozné vyhledavat
v databazi Orpha.net. Lze zde
nalézt radu doporuceni od dia-
gnostiky aZ po specifické postu-
py v pripadé prijeti na jednotku
intenzivni péce u danych vzac-
nych onemocnéni. Dale jsou
zde kontakty na spolecnosti,
pacientské organizace a infor-
mace o aktualné probihajicich
klinickych studiich.



doc. RNDr. Radek Vrtél, Ph.D., FN Olomouc

Jako druhy recnik
vystoupil

doc. RNDr.

Radek Vrtél,

specialista na molekularné ge-
netickou problematiku komple-
xu tuberdzni sklerdzy z Fakultni
nemocnice Olomouc.

Komplex tuberdzni sklerdzy je
autozomalné dominantné dé-
di¢né onemocnéni s prevalen-
ci cca 1:10 000 osob, pFicemz
za 50-80 % pripadd jsou zodpo-
védné mutace de novo. Jedna
se o mutace v jednom ze dvou
tumor supresorovych genl TSC
1/TSC 2, jejichz podkozeni vede
k poruse bunééného rlstu, mi-
grace, diferenciace a organi-
zace. Z tohoto divodu dochazi
ke tvorbé hamartomd, poten-
cialné v jakémkoli organovém
systému.

Gen TSC 1 umistény na chro-
mozomu 9 je tvoren 23 exony,
s délkou genomové DNA pri-

blizné 50 kb koduje protein
hamartin. Gen TSC 2 umistény
na chromozomu 16 je tvoren 41
exony, s délkou genomové DNA
priblizné 50 kb koduje protein
tuberin. Hamartin a tuberin
tvori  funkcni intracelularni
komplex, ktery integruje signa-
ly z mnoha bunécnych drah ne-
soucich informaci o stavu nutri-
ce, plsobeni rlstovych faktord,
hypoxie, oxidacniho stresu atd.
v organismu. Tuberin hydroly-
zou GTP na proteinu Rheb tlumi
stimulaci mTOR kinazy aktivuji-
ci dale translaci.

Vyznam molekularné genetic-
kého vySetfeni spocliva nejen
v moznosti potvrdit suspekt-
ni klinickou diagnozu, ale také
nabidnout nemocnym gene-
tickou konzultaci ohledné dal-
siho mozného vyskytu, prena-
talni diagnostiku onemocnéni
a do budoucna snad i odhad-
nout fenotypovy projev a poskyt-
nout personalizovanou lécbu.

Genetické vysSetreni u komplexu
tuberdzni sklerdzy je velmi na-
rocné. Je treba vysetrit dva vel-
ké geny, pri¢emzZ existuje znac-
ny poCet a rGzné typy kauzalnich
mutaci (dosud bylo publikovano
165 rlznych mutaci v genu TSC
7a 1019 mutaci v genu TSC 2).

Rada pacientd je klinicky prak-
ticky asymptomatickych, soma-
ticky mozaicimus se vyskytuje
u 10-25% pacientd a gonadalni
mozaicismus u 2-10% vSech
osob.

V Olomouci byly za obdobi po-
slednich Sesti let vySetreny vzor-
ky 98 pacientl. Kauzalni mu-
tace byla nalezena u 87 osob
(v 64 pripadech mutace TSC 2,
ve 23 pripadech mutace v TSC 1).
Bylo nalezeno 29 dosud nepub-
likovanych mutaci, pricemz je
mozno pomoci predikcnich pro-
gram( urcit pravdépodobny pa-
togeneticky potencial takto nové
popsané mutace. Jako novin-
ku nabizi olomoucka laborator
techniku masivniho paralelniho
sekvenovani (next generation
sequencing, NGSJ, ktera by méla
zvySit pocet a zkratit celkovou
dobu vysSetreni, coz pro kliniky
zajisti  flexibilnéjsi spolupraci
zejména v pripadech nutnosti
rychlé prenatalni ¢i preimplan-
taCni diagnostiky.

MLPA zachyt delece celého TSC 2 a prilehlé ¢asti PKD 1
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an
MUDr. Borivoj Petrak, FN Motol

Prednasku na téma
diagnostickych kritérii

a manifestace komplexu
tuberozni sklerdzy nabidl
posluchacum

z Kliniky détské neurologie 2.
LF UK, zakladajici osobnost ob-
canského sdruzeni Slymak.cz,
vénujiciho se tomuto onemoc-
néni. MUDr. Petrdk ma dlouho-
leté klinické zkusenosti na poli
péce o déti s komplexem tube-
rézni sklerdzy.

Historicky je komplex tuberézni
sklerdzy razen napriklad spo-
lu s neurofibromatézou typu
| @ morbus von Hippel-Lindau
do skupiny tzv. neurokutannich
syndromd neboli fakomatdz.
Jednd se o dédicnd onemocné-
ni, kterad spojuje porucha dife-
renciace vSech zarodecénych lis-
td, pfedevsim neuroektodermu.
Komplex tuberdzni sklerdzy je

druhy nejcastéjsi neurokutan-
ni syndrom. Poprvé byl popsan
koncem 19. stoleti francouz-
skym lékarem Dr. Bourne-
villem, ktery pozoroval u své-
ho mentalné retardovaného
pacienta pfi pitvé bramborim
podobné hrboly v tkdni mozku.
V soucasné dobé se diagndza
komplexu tuberdzni sklerdzy
zaklada na nalezu klinickych
znakl rozdélenych do dvou
skupin diagnostickych krité-
rii - tzv. majoritnich a minorit-
nich. Pri nalezu dvou hlavnich,
nebo jednoho hlavniho a dvou
vedlejSich diagnostickych kri-
térii lze stanovit jistou diagndzu
komplexu tuberdzni sklerdzy.
Je vSak vhodné pracovat spise
s hlavnimi priznaky a pro kli-
nickou potrebu ma veétsi vypo-
vidaci hodnotu, pokud se po-
dari nalézt dva klinické nalezy
z rlznych organovych systémd.
Do skupiny majoritnich znak{
spadd 11 typl postiZeni, které
se manifestuji v odliSném véku
pacienta.

Mezi hlavni diagnostické zna-
ky, které mUZeme pozorovat
na kGZi, se Fadi hypomelano-
tické makuly, angiomyofibro-
my v obliceji, fibromy nehtové-
ho lGZka a tzv. 8agrénova klze
(epidermalni névus) v lumbalni
oblasti. PostiZeni kdZe se rozviji
nejcastéji v détstvi a dospiva-
ni. PFi vySetreni ocniho pozadi
lze nalézt mnohocetné retinal-
ni noduldrni hamartomy, které
mohou limitovat zrak nemoc-
nych. Vyznamné je dale po-
stizeni centralniho nervového
systému, kde se nalézaji mno-
hocetné tubery klry - okrsky
mozkové klry s porudenou ar-
chitektonikou a mozZnou epilep-
togenni aktivitou. Ve vystelce
mozkovych komor lze nalézt
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subependymalni noduly a sub-
ependymalni obrovskobunécné
astrocytomy, tyto mohou svym
rdstem blokovat drenaz mozko-
misniho moku a vést k hydroce-
falu.

Prenatalné je moZno u pacientd
nalézt rhabdomyom srdce, na-
lez vicecetného rhabdomyomu
srdce je pro komplex tuberdzni
sklerdzy vysoce patognomonic-
ky. Lymfangioleiomyomatdéza
plic se vyskytuje prakticky pou-
ze u dospélych Zen. Predevsim
pro dospély vék je vyznamné
postizeni ledvin, mezi majoritni
znaky se radi nalez renalnich
angiomyolipomd, mezi minorit-
ni znaky pak renalni cysty.

V zavéru prednasky byl zddraz-
nén prinos casného zachytu pa-
cientd, coz davd moZnost poku-
sit se ovlivnit zejména postizeni
epilepsii a mozny dopad na du-
$evni zdravi pacientd.



prof. MUDr. Ondrej Viklicky, CSc.

Posledni prednaska
prvniho bloku v podani

prof. MUDr.
Ondreje

Viklického,

z Kliniky nefrologie IKEMu byla
vénovana problematice mTOR
inhibitord v é¢bé pacientl
po transplantaci ledviny. AC se
jedna o téma zdanlivé nesouvi-
sejici, je mozno ze zkuSenosti
ziskanych u této skupiny ne-
mocnych tézit i v pripadé pa-
cientd s komplexem tuberdzni
sklerdzy.

V animalnich experimentech
se mTOR inhibitory pouzivaly
jiz od poloviny 90. let a v klinic-
ké praxi priblizné od roku 2000.
V soucCasné dobé se pouZiva-
ji nejvice dvé latky - sirolimus
a everolimus. Jedna se o pre-
paraty se silnymi antiprolifera-
tivnimi  Gcinky (véetné Gcinkd
protinadorovych), coz je predpo-
kladem pro jejich Sirsi vyuziti.

Mezi jejich nejcastéjsi vedlejsi
ucinky vsak patfi kozni a sliz-
ni¢ni léze, proteinurie, myelo-
toxicita a prodlouzené hojeni
operacnich ran.

V transplantologii bylo testova-
no pouZiti mTOR inhibitorl jak
tésneé po transplantaci v kombi-
naci s dalsimi imunosupresivy,
tak opozdéné, kdy byla nemoc-
nym lé¢ba zménéna na mTOR
inhibitory.

Je prokazano, Ze ve srovnani
s inhibitory kalcinerinu vede
pouziti mTOR inhibitord jako z&-
kladnich imunosupresiv k vét-
Si pravdépodobnosti akutni re-
jekce, a to az 40% béhem jed-
noho roku.

Dale byla studovdna moZnost
zmény inhibitoru kalcineuri-
nu za mTOR inhibitor pal roku
po transplantaci, tato zména
vedla ke staticky vyznamnému
vzestupu glomerularni filtrace
az o 10 ml/s, nicméné bylo pro-
kazano vyssi riziko tvorby HLA
protilatek, a tedy chronické re-
jekce.

V soucCasné dobé probiha stu-
die zkoumajici ucinek kombi-
novaného podavani kalcine-
urinovych inhibitord a mTOR
inhibitord. Tato kombinace je
pro svou vysokou nefrotoxicitu
v nynéjsi dobé vyhrazena pro
pacienty s jinak nezvladatelnou
rejekci.

Nasazeni mTOR inhibitord je
treba vzdy peclivé zvazit, po-
soudit renalni funkci, proteinu-
rii a celkovy stav metabolismu
pacienta. Prestoze jsou mTOR
inhibitory samy o sobé pomér-
né slaba imunosupresiva, jejich
antiproliferativni ucinky jsou

nadéji pro pacienty s nékterymi
typy nadori a doufejme, Ze i pro
pacienty s komplexem tuberdz-
ni sklerdzy neindikované k chi-
rurgickému reseni.
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MUDr. Karel Zitterbart, Ph.D., FN Brno

Druhy blok prednasek
zahjil

MUDr. Karel

Zitterbart,

z Kliniky détské onkologie FN
Brno. Prednaska byla zamére-
na na problematiku nadord CNS
u déti trpicich komplexem tube-
rozni sklerozy.

V détské populaci se primarni
nadory CNS vyskytuji relativné

¢astéji (20-30% z celého spektra
malignit) nez v populaci dospé-
lé. NejCastéji se jednad o gliomy
s nizkym stupném malignity.
Ro¢né v CR onemocni nadorem
mozku asi 90 déti a objevi se asi
jeden az dva nové pripady sub-
ependymalniho obrovskobunéc-
ného astrocytomu vyZzadujiciho
terapeuticky zasah.

Gliomy s nizkym stupném ma-
lignity jsou relativné dobre Lé-
Citelné neurochirurgickymi me-
todami a celkové preziti déti
s témito tumory dosahuje vice
nez 70 %.

S komplexem tuberdzni sklerdzy
je nejcastéji (az u 1/5 pacientd)
asociovan nalez obrovskobunéc-
ného subependymalniho astro-
cytomu (SEGA), vzacné lze nalézt
neuroendokrinni tumory a chor-
domy baze lebni. Subependymal-
ni obrovskobunécné astrocytomy
mohou v pripadé ristu vést k ob-
strukci drendze mozkomisniho
moku a k rozvoji syndromu nitro-
lebni hypertenze.

Az donedavna bylo mozZno paci-
entdm nabidnout vyhradné neu-
rochirurgické Feseni, které ov-
Sem zejména v pripadé hluboko

Pripad 1 - pokracujici lécebna odpovéd’

BASELINE

3 MESICE

uloZenych tumorl predstavuje
pro pacienta nezanedbatelné
riziko. Nyni existuji dlkazy jiz
i z placebem kontrolované dlou-
hodobé studie faze Il (EXIST-1),
prokazujici moznost dosahnout
zmenseni objemu SEGA poda-
vanim mTOR inhibitorG. Léceb-
ného Ucinku, tedy zmenseni ob-
jemu tumoru o 30-60 %, se dari
dosdhnout asi u 50% pacientd.
NejCastéjSimi pozorovanymi ve-
dlejsimi ucinky lécby jsou aftoz-
ni stomatitida a poruchy meta-
bolismu lipidd.

Prezentovany byly tfi kazuistiky
pacientd se subependymalni-
mi obrovskobunécnymi astro-
cytomy. Ve vSech pripadech by-
lo pouzitim everolimu dosaze-
no regrese velikosti tumorl se
zvladatelnymi vedlejSimi Gcin-
ky lécby. V kazuistice chlapce
s chordomem klivu se podava-
nim everolimu podarilo dosah-
nout stabilizace onemocnéni.
Kazuistika divky popisovala léc-
bu mTOR inhibitorem pri TSC
2/PKD 1 dele¢nim syndromu.
V ramci vyzkumné cinnosti je
na brnénské klinice také stu-
dovan vliv podavani mTOR inhi-
bitoru na mnoZstvi regulacnich
T-lymfocytd.

16 MESicU

Zlepseni kozniho postizeni | Mirna regrese AML ledvin | Toxicita maximalné gr 2: stomatitida; mukoadhezivni pasta s kortikoidy

11.2.2015 | INSTITUT KLINICKE A EXPERIMENTALNI MEDICINY V PRAZE



f!-
s

doc. MUDr. Jifi Fronék, Ph.D., FRCS, IKEM

Problematiku pacientu
s komplexem tuberozni
sklerozy z perspektivy
transplantacniho
chirurga predstavil

doc. MUDr.

Jiri Fronék,
Ph.D., FRCS,

prednosta Kliniky transplantac-
ni chirurgie IKEMu. Ve svém sdé-
leni se zaméril predevSim na
otazku renalnich angiomyolipo-
mu, nejcastéji se vyskytujicich
patologickych novotvard ledvin
pacientd s TSC.

Renalni angiomyolipomy jsou
benigni mezenchymalni tumo-
ry s prevalenci asi 0,1-0,2 %
osob, s prevahou vyskytu u zen.
Az v 80-90 % pFipadl se jedna
o sporadicky se vyskytujici tu-
mory. ViceCetné angiomyolipo-
my jsou typické pravé pro kom-
plex tuberdzni sklerozy.

Symptomatologie je Casto dlou-
ho néma. Castymi priznaky jsou

bolesti v bedrech, hmatna nado-
rovd masa v dutiné briSni nebo
hematurie. V pripadé vétsich
rozmért nadord pak Utlakovy
syndrom s travicimi obtizemi,
nauzeou a zvracenim.

Vyznamnym problémem je rizi-
ko krvaceni, nezfidka maji paci-
enti zkuSenosti s opakovanymi
epizodami. Riziko krvaceni stou-
pa s rostouci velikosti tumoru
a pri rozméru nad cCtyri cm je
vice nez 50 %. Pri CT vySetreni je
angiomyolipom charakterizovan
jako hypoechogenni, nehomo-
genni, vétSinou dobre ohranice-
né loZisko. Ne vzdy je mozZné po-
vahu tumoru ze zobrazovaciho
vysetreni presné urcit.

Terapeuticky pFistup je volen in-
dividualné dle rozmérd a anam-
nézy predchozich obtizi. Zakla-
dem je pravidelné sledovani,
u mensich, klinicky asymptoma-
tickych tumorl do Etyf cm (né-
které prace uvadéji az osm cm)
lze volit konzervativni postup.
Jednou z metod oSetfeni mize
byt selektivni embolizace, jejiz
vyhodou je menSi invazivnost,
na druhou stranu embolizace
nemusi byt kompletni a nalez
muze recidivovat.

Chirurgické resekce angiomyo-

obrazek

lipom byvaji ¢asto pro fragilitu
tumory obtiZzné, nicméné v Fadé
pripadd nevyhnutelné. Je mozné
volit parcialni resekci, pripadné
totalni nefrektomii.

Prezentovany byly kazuistiky
pacientek oSetrenych na Klinice
chirurgie IKEMu. U jedné z nich
byla zvolena parcialni resekce
bilaterdlnich tumord a pfi reci-
divé nalezu pak selektivni embo-
lizace. Ve druhém pripadé byla
pak pro utlakovy syndrom pfi
Spatné renalni funkci indikovana
bilateralni nefrektomie nasle-
dovana uspésnou transplantaci
ledviny po zlepSeni celkového
stavu pacientky. Raritnim vyko-
nem pak byl zachyt angiomyo-
lipomu u Zijiciho darce ledviny,
kdy se podarilo resekovat sedm
cm velky tumor a organ poté
transplantovat.
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Zavérecnou prednasku
celého odpoledne na téma
renalniho postiZeni pri
komplexu tuberozni
sklerozy a moznosti
konzervativni lécby
prednesl

Novotny

z Kliniky nefrologie IKEMu.

Renalni postizeni se vyskytuje
az u 85% nemocnych. Nejcas-
téji, az v 80 % pripadd, se jed-
na o angiomyolipomy, cysty se
vyskytuji asi u 40% pacientd.
Diskutovano je riziko renalniho
karcinomu, které se pohybu-
je pravdépodobné mezi 2-4%.
Ve vzacnych pripadech priblizné
u dvou % nemocnych je komplex
tuberdzni sklerézy asociovan
s polycystickou chorobou ledvin.

Klinické priznaky z ddvodu re-
nalniho postizeni se vyskytuji
pouze u 15% pacientd, ackoli je
tfeba podotknout, Ze toto Cislo

muzZe byt vzhledem k obtiZnému
ziskani anamnézy u nékterych
pacientl falesné podhodnoceno.
Obavanym klinickym priznakem
je krvaceni z angiomyolipomu,
které se vyskytuje az u 10%
vSéech osob. Pravdépodobnost
krvaceni roste v zavislosti na ve-
likosti angiomyolipomu a u tu-
mord vétdich neZ Ctyfi cm se
vyskytuje az u 50% pacientd.
Dale popisovanymi klinicky-
mi priznaky jsou bolesti beder
a bricha a utlakovy syndrom.
Renalni selhani se vyskytuje
pravdépodobné méné nez u jed-
noho % pacientd, vyznamnou
pri¢inou renalniho selhani, ve-
dle prestavby parenchymu pfi
zakladnim onemocnéni, mdze
byt iatrogenni zasah, proto je
v soucasné dobé preferovan co
nejkonzervativnéjsi postup pfi
éCbé onemocnéni.

V ramci konzervativni lécby re-
nalniho postizeni pfi komplexu
tuberozni sklerézy je mozné
pacientdm nabidnout antiproli-
ferativni léCbu mTOR inhibitory.
Indikovana je pfi nalezu pro-
gredujicich  angiomyolipom
vétsSich nez tri cm. V soucasné
dobé jsou k dispozici data ze
Ctyf mensich studii se siroli-
mem, v sledovaném pacient-
ském souboru celkem 89 osob.

V zavislosti na zvolené metodé
méreni bylo dosaZzeno zmense-
ni objemu renalnich angiomyo-
lipomd mezi 30-60%. Lze
vychazet také z dat vétSi mezi-
narodni, placebem kontrolova-
né studie s everolimem, ve kte-
ré bylo vice nez 50% zmenseni
objemu renalnich angiomyoli-
pomu dosaZzeno u 42 % osob.

Na Klinice nefrologie IKEMu je
v soucasné dobé pravidelné sle-
dovano 14 pacientd s komple-
xem tuberdzni sklerdzy, ftri
z nich po Uspésné transplantaci
ledviny. Pét pacientd je v sou-
¢asné dobé léceno everolimem,
ve vSech pripadech bez progre-
se onemocnéni. V jednom pri-
padé se podarilo diky zmenseni
rozmérnych  angiomyolipom{
zplsobujicich  Zivot  ohroZujici
Utlakovy syndrom ukoncit poda-
vani parenteralni vyzivy.

Celé odpoledne bylo ukonceno
plenarni diskusi, ve které za-
znéla rada otazek jak z klinické
praxe, tak vyzkumného charak-
teru, vcCetné nezbytnosti cen-
tralizace péce o tyto pacienty
v Ceské republice.

MUDr. Marek Novotny
Klinika nefrologie, IKEM

Kazuistika - konzervativni terapie

CT snimky ledvin pacientky A. H., v levé ¢asti stavz 1. 7. 2011, v pravé ¢asti stav z 22. 4. 2013,
13 mésicl po nasazeni lécby everolimem, popsana zietelnd regrese objemnych angiomyolipom{
(snimky z archivu IKEMu, s laskavou pomoci prim. MUDr. Kautznerové).
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