Neurologické projevy Fabryho nemoci
Abstrakt

Prace se zabyva cerebrovaskuldrnimi projevy vzacného X-vdzaného onemocnéni,
Fabryho choroby (FCh). Screeningové programy mohou odhalit nepoznané onemocnénti,
zvysuji povédomi o nemoci s cilem v€asného stanoveni diagndzy a zahajeni terapie pred
rozvinutim ireverzibilniho organového poskozeni. Identifikace vaskularnich abnormalit
a vliv komorbidit na cerebrovaskularni fenotyp pacientli s FCh miize pomoci rozsifit
znalosti o patofyziologii cerebrovaskularniho postizeni. Hlavnimi cili studii, které jsou
podkladem préce, bylo stanovit prevalenci FCh a zhodnotit relevanci diagnostiky FCh
vrizikové skupiné pacienti s akutnim iktem, pomoci ultrazvuku analyzovat
cerebrovaskularniho fenotyp pacientt sFCh a wur¢it prediktory vyrazngjsiho
cerebrovaskuldrniho postizeni. V praci jsme ukézali relativné vysokou prevalenci FCh u
dospélych pacienti s akutni CMP, navrhli pteklasifikovdni varianty G325S a
identifikovali novou variantu R30K. Upozornili jsme, Ze spojeni aseptické meningitidy
s lakunarnim iktem u mladého ¢lovéka by mélo vést k podezieni na FCh. Dale jsme
demonstrovali vicecetné rozdily v neurosonologickych parametrech mezi pacienty s FCh
a skupinou subjekti bez FCh. Potvrdili jsme castéjsi vyskyt strukturdlnich zmén cévni
stény velkych tepen a zjistili nizsi cerebrovaskuldrni reaktivitu arteria cerebri media u
pacientll s FCh. Jako mozny novy specificky fenotyp jsme detekovali vys$si variabilitu
reaktivity mozkovych cév v odpovédi na test zadrzeni dechu. Prokazali jsme zvySeny
pulzatilni index, ktery by mohl byt odrazem zvySené cévni rezistence a tuhosti cévniho
feCiSté. Pozorované zmény tak naznacuji komplexni postiZzeni cév. Jako vyznamné
prediktory téchto zmén jsme v souboru nemocnych s FCh identifikovali vék a celkovou

tizi nemoci. Vliv hraje rovnéz ptitomnost klasickych vaskularnich rizikovych faktori.
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