Abstrakt

Uvod: Postizeni v ORL oblasti je u lysosomalnich stiadacich onemocnéni (LSD) &asté, pfi¢emz
u celé fady nemocnych se jedna o prvni manifestaci onemocnéni. Jde piedevs§im o problematiku
otologickou, hypertrofii adenotonzilarni tkan€ a progresivni obstrukci dychacich cest. Cilem
této prace bylo zhodnotit ORL piiznaky a jejich vyskyt v pribéhu zakladniho onemocnéni
Vv souboru cCeskych pacientii s mukopolysacharidézou (MPS), popsat rizika a komplikace
spojené s podanim celkové anestezie a komplexn¢ charakterizovat zmény v adenotonzilarnich
tkanich pacientti s MPS.

Material a metody: Do studii byli zahrnuti pacienti s geneticky potvrzenou formou MPS.
V ramci celé skupiny LSD je prace zaméfena na podskupinu mukopolysacharidéz.

Vysledky: Publikovali jsme soubor 61 pacientl s riznymi typy MPS, ve kterém jsme podrobné
popsali projevy a chirurgické vykony v ORL oblasti, vék pfti jejich vyskytu a Casovou souvislost
se stanovenim zékladni diagnézy. Alespon jeden ORL piiznak byl pfitomen u 90 % pacienti.
Chirurgicky vykon v ORL oblasti byl proveden u 57 % pacientti. U tiech Ctvrtin pacienti se
ORL ptiznaky projevily pied stanovenim diagnézy MPS. Vékovy median v Case objeveni se
prvniho ORL pfiznaku byl u vSech typt MPS niZs§i nez v€kovy median v Case stanoveni
zakladni diagndzy. Nejcastéjsi ORL manifestaci byla chronicka/rekurentni rinosinusitida (77
%), obstrukce hornich cest dychacich (65 %) a porucha sluchu (53 %). NejcastéjSim
chirurgickym vykonem byla adenotomie (56 %).

U pacienta s MPS II jsme popsali zavedeni trachealniho stentu k feSeni tracheomalacie. Sepsali
jsme doporuceni pii vedeni anestezie u pacientti s MPS.

V histopatologické studii jsme za vyuziti histologickych, imunohistochemickych,
imunofluorescen¢nich a ultrastrukturdlnich mikroskopickych technik charakterizovali zmény
adenotonzilarnich tkani u pacientii s MPS. Identifikovali jsme novy (imuno)histochemicky a
ultrastrukturalni fenotyp podminény lysosomalnimi stfddacimi zménami ve specifickém
podtypu adenotonzilarnich parakortikalnich bunék u 8 MPS pacientli. Abnormalni bunky byly
dobfte detekovatelné pomoci protilatky cilici na lysosomalni membranovy tetraspanin CD63.
Tyto CD63 pozitivni stfddaci vakuoly postradaly monocytarni/makofagovy marker CD68.
Zavér: Vzhledem kvelmi castému vyskytu ORL pfiznaki u pacientt s MPS je pro
otorinolaryngologa znalost problematiky MPS dllezitd nejen pro vcasné rozpoznani nemoci a
tim moznost zah4jit specifickou terapii ale i v nasledném sledovani a specializované 1écbé
téchto pacientli. Histopatologické vySetfeni odebrané lymfoepitelidlni tkdn€¢ mize vzhledem

k typickému nalezu uleh¢it diagnostiku a napomoci hodnoceni efektu terapie MPS.



