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Fabryho choroba patfi mezi lysozomalni
dédi¢né choroby ze stfddani. Jeji pficinou je
mutace genu pro enzym alfa-galaktosidazy
A s ndslednym hromadénim globotriaosylce-
ramidu v burikach a jejich poskozenim. Prestoze
je gen lokalizovan na X chromozomu, mohou
onemocnét také Zeny. Vétsinou je poskozenf
Zen mirnéjsi. Klasickd forma nemoci se projevijiz
v détstvi bolestmi, horeckami nebo paresteziemi
pfi postizeni periferni nervové soustavy. Pozdéji
se pfidava postizenf kardiovaskuldrniho systému
(hypertroficka kardiomyopatie, pfevodni poru-
chy) a selhani ledvin. Typické je postizeni kize
angiokeratomy, ndlez opacit na rohovce (cornea
verticillata). Nepfijemné byva postizeni vestibu-
larnfho apardtu a hluchota. Existuji také formy,
které se manifestuji postizenim jednoho organu.

Specificka lé¢ba spociva v ndhradé chybéji-
cfho enzymu, kterad se provadi nitroZilné v inter-

Prednéska se zabyvala souhrnem dat o pfi-
pravku stroncium raneldt v |é¢bé osteopordzy
muzl i zen. Osteopordza je nejcastéjsi metabo-
lické onemocneéni skeletu charakterizované sni-
Zenim mechanické odolnosti kosti s predispozici
jedince ke zvysenému riziku zlomenin. Postihuje
7-8 % obyvatel, osteoporoticka zlomenina hrozi
kazdé 3. Zené a kazdému 6. muzi ve véku nad
50 let, az 20 % pacientl na nasledky osteopo-
rotickych zlomenin umird a 30 % se stava neso-
béstacnymi. Osteopordza se stava vyznamnym
zdravotnim i socidlnim problémem. Jak uka-
zuji data ze studie FIT, osteoporotickd fraktura
vyrazné zvysuje ro¢ni mortalitu postizenych
Zen, zZlomenina proximalniho femuru je spojena
s relativnim rizikem (RR) umrti 6,7, vertebraln{
fraktury pak dokonce s RR 8,6.

U postmenopauzalnich Zen s osteoporézou
by méla byt zvazena farmakoterapie. Zvlastni
pozornost je tfeba vénovat Zenam s anamné-
zou nedavné zlomeniny, véetné fraktury krcku

valech 14 dnd. Lécba je Ucinngjsi, zahdji-li se vcas
pred rozvojem pokrocilejsiho orgdnového po-
skozeni, které mlze byt ireverzibilnf.

Péce o pacienty s Fabryho chorobou vy-
Zaduje pfistup fady specialistd a je tfeba na ni
v diferencidlni diagnostice nejasnych pfipadl
myslet.
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53lety nemocny byl odeslan praktickym
lékafem pro nové diagnostikovanou arteridlnf
hypertnezi (TL mezi 140-160/90mmHg) ke kar-
diologickému vysetreni. BEhem echokardiogra-
fického vysetieni byla zjisténa hypertrofie levé
komory, neodpovidajici svou tiZf kratce trvajici
arteridIni hypertenzi, nemocny byl s podezfe-
nim na hypertrofickou kardiomyopatii odeslan
k dalSimu vy3etfent.

Vzhledem k tomu, Ze se u nemocného jed-
nalo o postizeni pouze jediného organu — zcela
bez subjektivnich potiZi, kromé ndmahove vaza-

femuru. Léky uzivané pfi lé¢bé osteopordzy Ize
schematicky rozdélit do dvou skupin, na pfi-
pravky snizujici resorpci a pfipravky zvysujici
kostni novotvorbu. Novéjsf alternativni rozdélenf
pfipravkd vydéluje Ctyfi skupiny lékd
Léky ,odstranujici” pficinu
Estrogeny s nebo bez gestagent
Tibolon
Selektivn{ moduldtory estrogennich
receptorl (SERM) - raloxifen, bazedoxi-
fen
Pripravky chemicky blokujici kostni meta-
bolizmus
Bisfosfonaty (alendronét, risedronét,
ibandronat, zolendronat)
Stimulatory ¢i inhibitory bunécné aktivace
PTH a jeho derivaty, stroncium ranelat
Pripravky zasahujici do mezibunécnych
regulaci
denosumab

Stroncium raneldt je prepardt inhibujici
kostni resorpci a zaroven zvysujici kostni formaci.
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né dusnosti NYHA II, bylo provedeno vysetfeni
magnetickou rezonanci (MRI) a provedena en-
domyokardidlnf biopsie.

Dle MRI pfitomny late enhacement suben-
dokardiadlng, nasledné dle endomyokardidlnf
biopsie na ultrastrukturdlni Urovni prokazan
morfologicky koreldt stfddani globotrialo-
sylceramidu v kardiomyocytech. Diagnéza
Fabryho nemoci byla potvrzena i nizkou hla-
dinou alfa galaktosidazy v plazmé. Vzhledem
k postiZzeni srdce byla zahajena enzym sub-
stitucni terapie.

Jednalo se tedy o nemocného s postize-
nim pouze jednoho orgdnu, srdce (pfi pIném
vyjadreni této choroby byvaji nemocnf postizeni
nejen v oblasti kardiovaskuldrniho aparatu, mi-
vaji rovnéz anamnézu CMP nebo TIA, postizen{
ledvin ve smyslu proteinurie a rendIni insufici-
ence, postizeni o¢i — cornea verticillata a koznf
projevy — angiokeratomy). V détstvi nemocny tr-
pél bolestivosti akralnich ¢asti koncetin, pocent
nebylo postizeno.

Podavanim stroncium raneldtu jsou pfiznivé
ovliviiovany determinanty kostnf sily — kostnf
hmota, mikroarchitektura, kvalita kosti. Pozitivné
jsou ovlivnény charakteristiky jak trabekular-
ni, tak kortikalni kosti.

Je prokdzano, ze stimuluje in vitro proli-
feraci lidskych osteoblastl, zvysuje se pocet
jejich replikaci a nartstd produkce alkalické
fosfatazy. Pro jeho antiresorpc¢ni Ucinek svedci
zvyseni produkce osteoprotegerinu a snizenf
hladiny RANKL. Naruduje rovnéz cytoskeleton
osteoklastl a zkracuje jejich ptezivani. V klinické
studii hodnotici parové kostni biopsie s pouzi-
tim tetracyklinového znaceni u 268 nemocnych
s postmenopauzalni osteopordzou prokazal
ve srovnani s alendrondtem signifikantné vyssi
vliv na miru kostni novotvorby.

Stroncium ranelat prokézal svou dlouhodo-
bou Ucinnost v [é¢bé osteopordzy v placebem
kontrolovanych studiich. V pétileté placebem
kontrolované studii TROPOS na 5091 postme-
nopauzélnich Zenach, které denné uzivaly 2 g
stroncium raneldtu nebo placebo a byly suple-
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mentovany kalciem a vitaminem D, bylo relativ-
ni riziko nevertebralnich zlomenin po pétileté
|é¢bé snizeno o 15 % oproti placebové skupiné.
Zaroven doslo i k 249% redukci zZliomenin obratld.
Tato data potvrzuji tc¢innost dlouhodobé lé¢-
by stroncium raneldtem, coz bylo potvrzeno
i v dalsi randomizované dvojité slepé studii
SOTI, kterd byla zaméfena na potvrzeni ucin-
nosti a snasenlivosti terapie stroncium rane-
latem. Do studie bylo zafazeno celkem 1659
Zen, které uzivaly bud 2 g stroncia ¢i placebo
a zaroven suplementaci kalcia a vitaminu D.
Véechny pacientky mély anamnézu prodélané
vertebrélni zZliomeniny a T skore < -2,4. Po 3leté
|é¢bé doslo u Zen Ié¢enych stroncium raneld-
tem k 41% poklesu rizika vertebralni zliomeniny,
novou zlomeninu utrpélo 28,4 % pacientek
v placebové skupiné a 17,7 % ve skupiné |é-
Cené. Ve skupiné lécené byl rovnéz zazname-
nan narlst BMD, a to 0 8,1 % v oblasti bedernf

patefe, 0 8,3 % v oblasti kr¢cku femuru a 9,8 %
v oblasti kycle. Po ctvrtém roce |é¢by pak doslo
k dalsi redukci poctu novych zlomenin obratld.
Stroncium raneldt si svdj kontinudIni pozitivni
efekt na kostni denzitu bederni patefe a pro-
ximalniho femuru zachovéva i po osmi letech
pouzivani, jak prokazuji extenze studii SOTI
a TROPOS. Desetiletd extenze obou studif na-
vic prokazuje rovnéz setrvaly efekt pfipravku
na snizenfincidence jak vertebrélnich, tak non-
vertebrélnich zlomenin

Uspésny klinicky program stroncium
raneldtu u postmenopauzalnf osteopordzy ved|
kvyzkumu vlivu preparatu na osteoporézu muz.
Ve studii MALEO (Male Osteoporosis Study) bylo
sledovano 261 muzd s primarni muzskou os-
teoporoézou, ktefi byly lé¢eni bud' stroncium
raneldtem ¢i placebem. Po dvou letech |é¢by
BMD v oblasti L patefe, kr¢ku femuru i celkového
proximalniho femuru se signifikantné zvysila
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proti poc¢atku v porovnani s placebem (+9,8 %,
+3,3 % a +3,7 %). Ukazatele kostni resorpce
se signifikantné sniZily a osteoformace zlstala
zachovana.

Stroncium raneldt je zafazen do aktudlnich
Evropskych doporuceni pro lé¢bu postmeno-
pauzalni osteopordzy. Je efektivni v redukci ri-
zika fraktur vertebralnich, proximalniho femuru
i ne-vertebralnich u postmenopauzélnich zen.
Setrvald a konzistentni Ucinnost stroncium rane-
latu byla prokézéna az po dobu 10 let. U muzské
osteoporodzy lécba vede k podobnym zménam
BMD i reakci marker( obratu jako u Zen. Ma po-
zitivni vliv na mikroarchitekturu trabekuldrnf
i kortikalnf kosti.
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