Zvyseni efektivity zachytu primarni ciliarni
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Primarni ciliarni dyskineze (PCD) je geneticky podminéné onemocneni, jehoz
podkladem je dysfunkce ciliarnino aparatu bunky (obr. 1). Hlavni symptomatologii
PCD je zvySena nemocnost v oblasti hornich | dolnich dychacich cest plynouci
z porusené mukociliarni clearance. PCD je vzacné onemocnéeni s velmi slozitou
diagnostikou. V souCasné dobé je znamo jiz 50 genu, jejichz mutace mohou byt
asociovany s touto nemoci.

Nase pracovisté je jedingym komplexnim centrem pro diagnostiku a 1éébu PCD v CR.
Velkym  problémem u tohoto velmi heterogenniho onemocnéni je
poddiagnostikovanost a pozdni zachyt nemoci, se kterym souvisi vysoky prumeérny
vEk pri stanoveni diagndzy vedouci k nevratnému poskozeni plic.

MATERIAL A METODY

1. Rozsireni povedomi o PCD mezi odbornou i laickou verejnosti:
a) 15 prednasek v rdmci kongrest v CR
b) rozhovory v médiich (periodika, rozhlas)
c) planovana tiskova konference
d) zlepseni spoluprace s dalsimi specialisty (zejména s ORL lékari a
pneumology pro dospélé pacienty) pomoci cilenych dotazniki
e) vytvoreni doporuceného postupu pro ambulantni kontrolu pacientu
f) nové vytvorené webove stranky www.rasinky.cz (obr. 2)

2. Nové zachyceni pacienti jsou komplexné diagnostikovani v nasem centru,
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Obr. 1 Ultrastruktura rasinky

a) Schéma rasinky: ODA — vnéjsi dyneinova
rameénka, IDA — vnitfni dyneinova raménka, CP —
centralni par, RS — radialni spojky, NS — nexinové
spojky, PD — periferni dublety

b) Elektronogram rasinek pacienta s PCD
podminenou absenci vngjsich i vnitrnich dyneinovych
ramenek
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Zvyseni zachytu nemocnych s PCD v nasi populaci pomoci cilené informacni
kampane

Vytvoreni narodniho registru pacientu s PCD a jeho propojvenl’ S mezinarodnimi
registry s cilem zmapovani vyskytu tohoto onemocnéeni v CR
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Obr. 2 Ukazky z webovych stranek www.rasinky.cz

VYSLEDKY

 Vroce 2019 bylo nové diagnostikovano 13 pacientii s PCD (z toho 5 dospélych), pficemz v pfedchozich 6 letech byl tento pocet vyrazné nizsi, v rozmezi 1 — 6 pacientu

(graf 1).

 Vroce 2020 bylo zatim nové diagnostikovano 11 dalSich pacientu s PCD. V souasné dobé probiha také vySetfovani u nékolika dalSich velmi suspektnich pacientu.
. Tento vyrazny narust ve srovnani s predesSlymi lety je jednoznacné dusledkem informacCni kampane, kvalitni diagnostiky a komplexniho pristupu k celé problematice.
Pozitivni zpétnou vazbu jsme zaznamenali i od pneumologu pro dospélé pacienty, jelikoz vzrostl pocCet starSich pacientu, jejichz spravna diagnoza byla doposud

opomenuta.

. V soudasné dob& mame v CR 91 pavcientl‘] s diagnozou PCD, z toho 82 vedenych v mezinarodnich registrech (38 zen, 44 muzu, 39 déti, 43 dospélych) (graf 2).
Prumérny vék pri diagnoze je t.C. v CR 12 let, median 9 let (ve skupiné détskych pacientu je prumerny vék i median 5 let).
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Graf 1 Podcty pacientu diagnostikovanych v letech 2013-2019
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Graf 2 Pocty pacientl vedenych v mezinarodnim registru

ZAVER
Jednoznacné se ukazuje, ze systematickym a cilenym pristupem k problematice PCD je mozne zlepsit zachyt nemoci a vyjasnit radu okolnosti. Diky zlepsovani a
zpresnovani diagnostickych metod a lepSi informovanosti o nemoci tedy oCekavame v pristim roce dalsi narust poCtu nove diagnostikovanych pripadu.

Spravna a co nejcasneji stanovena diagnoza je u nemocnych s PCD naprosto zasadni pro spravnou lecbu a dobrou prognozu. Do budoucna je zapotrebi dalsi zpresnovani
diagnostiky této nemoci v€etné moznosti genetického testovani. Komplexni pfistup k PCD muze byt modelovou situaci pro dalSi vzacna a poddiagnostikovana onemocneni.
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