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VROZENE PORUCHY POJIVA

Co je to pojivo?

Pojivovd tkdn je v naSem téle pritomna témer
vSude, patii mezi zakladni tkané, ze kterych je
slozeno lidské télo. Zastava zejména mechanickou
a podptirnou funkci. Hlavnim stavebnim kamenem
pojivovych tkani jsou proteiny (bilkoviny) kolagen,
elastin a fibrilin (obr. 1).

Existuje cela rada riiznych proteinovych defektd,
které zapfiCifiuji poruchu sloZeni a funkce pojivové
tkdné. Mutace se nemusi tykat jen pojivovych
proteind, ale rovnéz riiznych bunécnych receptord,
které pres riizné signalni drahy ovliviiuji strukturu

afunkci pojiva.

Obr. 1: Pojivova tkari
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Co vrozena porucha pojiva zptisobuje
ajakvznika?

Mezi postizené tkané patfi kiize, podkozni tuk,
svaly, kosti, chrupavky, Slachy a cévy. Jednd se
0 geneticky podminénou skupinu onemocnén,
u vétsiny nemocnych je gen prenesen od jednoho
z rodicli, méné Casto se jedna o nové vzniklou
mutaci. V nasledujicich odstavcich se budeme
zabyvat poruchami pojiva, které postihuji pre-
devsim srdce a cévy.

Marfaniiv syndrom

Jedné se o nejcastéjSi vrozenou poruchu pojiva.
Je to autozomalné dominantni dédicné one-
mocnéni, postizena je tedy polovina potomki
nemocného bez vazby na pohlavi. Frekvence
v populaci se nyni uvadi vjznamné vyS$si nez dfive,
priblizné 1: 5 000. PriCinou je mutace genu pro
fibrilin, oznaCovana jako FBN-1. Ve % pfipadii se
jednd o rodinny vyskyt, u ¥4 nemocnych je zjiSténa
nove vznikla mutace.

Syndrom zahrnuje celou fadu priznakd — vysoky
vzriist, dlouhé konCetiny, dlouhé tenké prsty,
ektopie CoCky (vychyleni ocky zplisobené vadnym
fixatnim aparatem), deformity hrudniku a patere
(zejména skolidza).

Pri podezreni na Marfaniiv syndrom je indikovano
vySetreni genetické, kardiologické a ocni. Pomoci
molekularné-genetického vySetreni je dnes mozné
u vétSiny nemocnych prokazat mutaci genu FBN-1.

Postizeni srdce a cév se vyskytuje priblizné u 80
procent nemocnych, jedné se zejména o dilataci
(roz8iteni) aorty (srdecnice) s rizikem vyvoje
aneuryzmatu (vyduté) a/nebo ruptury aorty
(prasknuti srdecnice). Dale mohou byt pritomny
prolapsy srdecnich chlopni spojené s nedomy-
kavosti. Kauzalni 1écha neexistuje. U nemocnych je
nutné provadét pravidelné echokardiografické
vySetfeni (ultrazvuk srdce) zejména ke zhodnoceni
nalezi na aorté a chlopnich. Dojde-li k prikazu
dilatace aorty nebo nedomykavosti chlopni, mohou
progresi pomoci zastavit [éky, nejCastéji ze skupiny
sartanti nebo betablokatord.

Nutna jsou rovnéZ rezimova opatieni, nevhodné
jsou aktivity spojené s nahlym prudkym nartistem
srdecniho vydeje (zejména sprinty, Splh, zvedani

tézkych predméti) a aktivity spojené s vysokym
rizikem Grazu hrudniku. U Zen je tfeba planovat
t8hotenstvi s ohledem na aktuélni nalezy.

V pripadé vyznamné dilatace aorty spojené
s rizikem vzniku ruptury (roztrhnuti) aorty nebo
vyznamné nedomykavosti chlopni zpisobujici
srdecni selhani je nutna operace srdce, v nékte-
rych pripadech i v détském véku. Zavazna operacni
rizika jsou v dne$ni dobg nizka. Pred operaci je ve
vétSing pripadd nutno provést zobrazeni srdce
a aorty pomoci magnetické rezonance nebo CT
(poCitacova tomografie). Dlouhodoba progndza je
u vétSiny nemocnych prizniva. V soucasné dobgé
rovnéz prichazi v (ivahu moznost preimplantacniho
genetického poradenstvi — metoda na pomezi
asistované reprodukce (umélého oplodnéni) a kli-
nické genetiky — embryo je molekularné-geneticky
vySetreno pred zavedenim do délohy.

0Obr. 2: Marfanovym syndromem trpél i svétoznamy houslista
Niccolo Paganini. Dlouhé prsty a mimoradna roztaZitelnost

Loyes-Dietziiv syndrom

Je vzacné autozomalné dominantni dédiéné one-
mocnéni postiZeni pojiva, které bylo popséno
teprve v roce 2005. Frekvence vyskytu v populaci
neni presné znama. Podobné jako u Marfanova
syndromu je zde riziko ruptury aorty nebo tepen
hlavy Ci panve, Castéji se vSak vyskytuje v mladsim
véku. ReZimova opateni a Ié¢ba jsou obdobné jako
u Marfanova syndromu, navic se doporucuje
pravidelné zobrazeni aorty a tepen hlavy a panve
pomoci magnetické rezonance.

Ehlerstiv-Danlostiv syndrom

RovnéZ jde o vzacné dédicné onemocnéni pojiva
zpiisobené porusenou tvorbou kolagenu. Dominuje
postizeni klize, u nékterych podtypl je rovnéz
pritomna dilatace aorty a nedomykavost chlopni.

DalSi vzacné poruchy pojiva

V soucasné dobé je popsano iz vice nez 40 dalSich
gentl, které mohou zplisobovat poruchy pojiva,
a nékteré z nich i dilataci riznych Casti aorty
a prolapsy chlopni. Dalsi geny budou dozajista
popsany v budoucnu. Lécha a rezimové opatieni
jsou obdobna jako u Marfanova syndromu.
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