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Ve Vysokém Myté dne 14. 2. 2014

Podékovani

Mé podékovani patfi PhDr. Soné Sodomkové za vedeni a korekturu mé prace a za poskytnuti
uzitecnych rad.

1. Uvod

Téma pro ro¢nikovou praci jsem si zvolila progerii, protoze tento syndrom neni v Ceské
republice prilis znamy a tak bych rada timto zptsobem s problematikou pred¢asného starnuti
seznamila alespon mé Uzké okoli.

Progerie se také nazyva zkratkou HGPS, ktera se sklada z inicial 1ékard, ktefi ji jako prvni
popsali. HGPS se nejvice vyskytuje v Americe ale mnoho pripadd je i v Evropé, tato nemoc
postihuje vSechny rasy a narodnosti bez rozdilu. Progerie neni dédi¢na, ale mate-li jedno dité
s touto nemoci, je velké riziko, Ze i druhé dité bude postizeno syndromem pred¢asného
starnuti.

Déti s progerii se vétsinou rodi vypadajici zdravé, ale béhem prvniho pll roku je zjevné, Ze dité
neprospiva, jak by mélo. Provedenim testl genu se poté progerie potvrdi.

Postizeni progerii pfiliS nevyrostou, maji nedostatek podkozniho tuku, maji velkou hlavu

s viditelnymi cévami a malé télo, dale maji problémy s pohybovym Ustrojim, organy a smysly.
Avsak dllezité je, Ze tyto déti maji normalni mentalni vyvoj. Déti se obvykle doZivaji okolo 13
let, ale mUZou se vyskytovat i vyjimky.

Il. Progerie obecné

Progerie, neboli také Hutchinson-Gilforddv syndrom progerie (HGPS), je smrtelné onemocnéni u
déti, jehoz jméno je odvozeno z fectiny a v prekladu znamena predcasné stary. Jako prvni ho
popsal v roce 1886 Dr. Jonathan Hutchinson, a v roce 1897 Dr. Hastings Gilford. Progerie se
objevuje u jednoho ze 4 - 8 miliénu déti, obou pohlavi a vSech ras. Novorozenata s progerii
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vypadaji jako zdravé déti az do 5. mésice, kdy je zfejmé, Ze se rlst zastavil. Déti s progerif si
jsou velice podobné, maiji velké hlavy, jsou bez vlast a ochlupeni, Zily na hlavé ¢asto velmi
viditelné a objevuji se problémy s kostmi a klouby, télo je témér bez podkozniho tuku. Dllezité
vSak je, Ze tyto déti jsou mentdlné zdravé.

A. Historie

V roce 1886 |ékar Jonathan Hutchinson jako prvni popsal syndrom progerie a v roce 1887 také
|ékar Hastings Gilford. Po téchto dvou Iékafich se progerie také oznacuje jako Hutchinson-
Gilford progeria syndrom. (HGPS)

Dalsi ddlezitd udalost byla v roce 1999, kdy rodi¢e nemocného ditéte Leslie Gordon a Scott
Berns spolu s jejich prateli zalozili nadaci zvanou Progeria Research Foundation ve Spojenych
Statech. Neziskova nadace PRF se plvodné zamérila na vyhledavani 1éCby, pozdéji se vsak
zameéfila i na pomoc, podporu a rozddvani informaci jak pro nemocné, pribuzné nemocnych

v s 4

nebo obycejné lidi.

Zatim poslednim vyznamnym datem je rok 2003, kdy byl védci ve spolupraci s PRF objeven
gen, ktery progerii zplsobuje, postupné doslo i na klinické studie 1ékd a lékarsky vyzkum. Tato
organizace méla velkou Uspésnost, protoze rychlost prfeneseni z laboratore do |éCby byla
nevidana.

B. Formy

Nejobvyklejsi formou je klasicka progerie, kterd vznika mutaci v genu LMNA. Tento gen
produkuje lamin A protein a ten je dileZity pro drzeni strukturaini vazby a drzi jadro bunky
pohromadé. Abnormalni lamin A protein se nazyva progerin a ma nestabilni jadro, coz
zpUsobuje predc¢asné starnuti.

DalSi formou je tzv. progeroid syndrom, ktery na rozdil od progerie postihuje mutace celého

genu. Toto onemocnéni je mnohem vzacnéjsi a pfi hledani tohoto syndromu se musi prosetfit
cely gen LMNA.
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C. Diagnostika

Progerie se nejlépe diagnostikuje pomoci klinickych vysetreni a genetického testovani, pokud
ma |ékar podezreni, konzultuje ho s genetickymi odborniky nebo genetickymi poradci. Diky
testovacimu programu PRF nemusi rodice platit nakladné testovani. Kazdy na svété mize
poslat postou vzorek krve, ktery PRF prosetri a v obdobi 10 dnt az 4 tydn{ posle vysledky,
které vyhodnoti [ékar v dané zemi. | takto PRF pomaha.

D. Progerie v Cislech a faktech (k Dubnu 2013)

» Déti s HGPS je 90 a z toho 18 v USA.

* Progerie byla objevena v 37 statech: Argentina, Cina, Dominikanskéa republika, Némecko,
Italie, Pakistan, Rusko, Tadzikistan, Belgie, Kolumbie, Guatemala, Japonsko, Peru,
Senegal, Togo, Brazilie, Ceska republika, Egypt, Indie, Jizni Korea, Filipiny, Jizni Afrika,
Turecko, Bulharsko, Anglie, Irsko, Libye, Polsko, USA, Kanada, Dansko, Francie, Izrael
Mexiko, Portugalsko, Spanélsko, Venezuela.

E. Lécba

Progerii zplsobuje mutace v genu LMNA, ktery produkuje lamin A protein a ten je dllezity pro
drzeni strukturdini vazby a drzi jadro buriky pohromadé. Abnormaini lamin A protein se nazyva
progerin a ma nestabilni jadro, coz zplsobuje predc¢asné starnuti. Progerie se obvykle nedédi
v rodinach, protoze zména genu je velmi nepravdépodobnd. Avsak rodina, ktera jiz méla jedno
dité s progerii, ma Sanci 2 - 3% Ze dalsi dité bude postiZzené progerii. Je to zplsobenou tzv.
»mozaikovym" onemocnénim, kdy rodi¢ ma malou genetickou mutaci ve svych bunkach.

1. Projevy

O progerii se mizeme dozvédét jiz v prenatalnim véku z rozbord, v ostatnich pripadech se dité
narodi vypadajici zdravé a progerie je rozpoznatelna az kolem 5. a 12. mésice. Déti ztraci
télesny tuk, ochlupeni a vlasy, maji ztuhlé klouby, vychyleni kycli, kardiovaskularni onemocnéni
a mrtvice. | pres fyzické zmény jsou déti inteligentni, odvazné a plné zivota. HGPS neni dédi¢na,
ale jestlize rodi¢ ma jiz jedno dité postizené timto syndromem je tu znatelné procento, ze i dalsi
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dité bude mit progerii.

A. Srdecni vady

U déti s progerii je vysoké riziko infarktu a mrtvice v kazdém véku, proto se doporucuji
pravidelnd méreni tlaku, hladiny lipidd a glukézy, EKG, Echokardiogram a dalsi.

Pouziti aspirinu pomaha predchazet cévnim mozkovym prihodam, infarktdm a trombotickym
prfihodam. Jestlize ma dité anginu pectoris, zachvaty nebo Spatné vysledky EKG a
Echokardiogramu, méla by byt davka aspirinu zvysena.

B. Neurologické vady

Mrtvice a mozkové prihody jsou velice ¢asté projevy choroby a mnoho déti umird praveé kvdli
nim. Nejdrive se vSak objevuji ve 4 letech, nikdy nebyl zaznamenan pripad, kdy by to bylo
drive. Dité mUze mit dobré vysledky EKG a pres to se mlUZe objevit mrtvice nebo mozkova
prihoda. Tepny, zZily a cévy jsou Castou pricinou, protoze se miiZzou zuZovat pri prechodu

z vnéjsku lebky do mozku, to zplsobi maly pritok krve, srazeniny a nasledné mrtvici. Proto je
také dllezity pitny rezim, pro redéni krve a predchazeni neprlichodnosti cév a srazeninam.

Déti s HGPS také Casto trpi bolestmi hlavy, které nejspise zplsobuji zvétsené cévy na hlavé.
Priciny téchto bolesti ale nejsou presné zjisténi, odbornici se pouze domnivaji, ze to mdze byt
zpUsobeno ztuhlosti svall a prilis velkymi vystouplymi cévami na hlavé. Pro predchazeni
bolestem hlavy by déti mély byt z dosahu hluku, dale by se mély vyhybat znamym
spoustéctim, coz mdzou byt nékteré potraviny nebo napoje (¢okolada, syr, kofein, ofechy,
korysi, atd.).

Déle jsou Casté zachvaty, pfi kterych se dité tfese a ma snizené védomi, mlze také ztratit
kontrolu nad stfevem nebo funkci mocového Ustroji. Dllezité pro rodice je, zaznamenat pribéh
zachvatu, co ho nejspis zplsobilo, jakou ¢ast téla zasahlo a co nasledovalo po zachvatu. To
m0ze pomoci Iékarlm pri diagnostice, ti mbzZou také pouzit EEG, coZ je zafizeni, které
zaznamenava mozkové viny. Pokud je EEG abnormalni, 1ékar rozhodne, zda predepise Iéky pro
zabranéni dalSimu zachvatu ¢i nikoliv.
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C. Dychaci potize

Casté dychaci potize jsou zplsobeny mym otvorem v Ustech, deformaci spodni ¢elisti,
abnormalnim chrupem, snizenou flexibilitou krku, vysoce klenutym patrem, Spatnou funkci
Celistnich kloubd, snizenou pohyblivosti kréni patere, ziZeny nos a malé nosni dirky a snizené
mnozstvi podkozniho tuku.

JelikoZ u déti s progerii jsou Casté operace, u nichZ je nezbytna anestezie, musi zde byt
specialni péce o dychani, které je komplikované pravé kvili vyse uvedenym potizim.

D. Vyziva

Déti se obvykle rodi v normaini vaze a vysce ale béhem prvniho roku Zivota jsou znatelné malé
nebo zadné prirlstky. Déti ji malé porce nebo nemaji hlad a to je zvlasté znepokojujici pro
rodice. Ti si vSak musi uvédomit, Ze je to normalni a prochazi si timto stadiem kazdé dité

s HGPS. Krivka ristu se vétsSinou ustali, je védecky dokazano, ze déti maji dostatek kalorii, ale
progerie zplsobuje, Ze jim neumoznuji rlst a pribirat na vaze. Proto je dllezité zamérit se na
vysoce vyzivnou a kalorickou potravu spolu s doplriky stravy.

Zvyseni kalorii ve stravé mdze pomoci pridavani olejd, syrl, suseného mléka, arasidového
masla, avokada do stravy, dale ditéti davat ofechy, hodné zeleniny a ovoce, celozrnné
potraviny a nutri¢ni doplnky stravy. Ty vSak zrovna nevoni a jejich chut neni o nic lepsi, proto je
dilezZité podavat za studena, mdzou byt také vylepseny rozmixovanim s ovocem a ledem,
pridanim prichuti jako vanilka, ¢okoldda a jiné, nebo dat ditéti zajimavou lahev ¢i kelimek

s brckem.

E. Zrakové vady

Déti s progerii trapi mnoho neprijemnosti, co se oci tyce, jelikoZ maji tésnou kizi bez
podkozniho tuku, oko se pfi spanku nedovira a pri mrkani se mlze az natrhnout, kvili tzv.
suchému oku. O¢i nejsou chranény oboc¢im a rfasami jako u normalnich lidi, tudiz se dovnitf
dostava prach a necistoty a navic je oko citlivé na velké svétlo a slune¢ni zareni. U jedincl
postizenych HGPS je také zvySena pravdépodobnost dalekozrakosti, z ¢ehoz vyplyva, ze
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vétsSinou potrebuji bryle a Iékarskou pomoc. Lékari také doporucuji pfes den kapat do oci, na
noc zamaznout masti a taky je moznost jemné oko prelepit paskou.

F. Sluchové vady

Vnéjsi ucho zdravého ditéte je pohyblivé s ohybatelnou chrupavkou avsak ucho déti
postiZzenych progerii je velice citlivé, protoze kiZze na ném je bez podkozniho tuku a velice
napjatd, proto je tézké témto détem sluch vysetfit.

Zubni vady

Déti s progerii mdzou trpét témito dentalnimi vadami: nakupeni chrupu, zpozdéna nebo zadna
vymeéna chrupu, nedostatek mista pro trvalé zuby, onemocnéni dasni, velké mnozstvi zubnich
kaz{ nebo opotrebeni mléénych zubl. A proto je dllezité, aby déti chodili jiz od Gtlého véku

k zubafi a zvykaly si na ného. Také se doporucuje chodit k zubafi dvakrat ro¢né na pravidelné
prohlidky a oSetreni zubU fluoridem.

G. Kozni vady

Nékdy mdlzou byt pravé kozni problémy prvnim priznakem progerie, objevuji se jiz béhem
prvniho roku a to zejména skvrny 1 - 2 cm velké v oblasti bficha. Absence podkozniho tuku
také zpUsobuje nizkou flexibilitu a prilisné napnuti kiZe postihuje zaludek a hrudni sténu, coz
vyvolava dalsi potize vnitfnich organl. Povrch kizZe je vétsinou suchy, a proto je nezbytné c¢asté
mazani specidlnimi krémy a mastmi.

H. Problémy s viasy a nehty
Vlasy jsou obvykle pfi narozeni normdlni jako u zdravého ditéte ale béhem prvniho roka Zivota

zacnou vypadavat nejdfive po strandch a nakonec i na vrcholu hlavy a zbyva jen tzv. chmyfi.
Oboci vypada spolu s vlasy, avsak rasy v nékterych pripadech zlstavaji. Nehty na nohou i
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rukou jsou abnormalné tvarovany, ldmou se, rostou velice pomalu a obcas zarUstaji, proto je
tfeba dat pozor na infekci. Bohuzel neni vyvinuta zadna 1éCba, kterad by predchazela témto
koZnim projevim.

. Ortopedické vady

Déti s HGPS c¢asto musi Celit problémim s kostmi a klouby, tyto vady mdzou byt viditelné jiz pfi
narozeni, ale také se mohou projevit az v pozdéjsim véku. JelikoZ jsou déti mensiho vzristu,
maji i mnohem mensi a uzsi kosti, které jsou kfehké a miZou se lehce zlomit. Samotny pohyb
vSak podporuje hustotu kosti, proto je tfeba ho rozvijet a také ditéti dodavat dostatecné
mnozstvi vapniku a vitaminu D. Existuje pfistroj, ktery skenuje kosti a nazyva se DXA, toto
vysetreni ukaze, jak jsou kosti husté, jaké maji slozeni, a mize odhalit vznikajici problém vdcas.

Abnormalni ortopedické nalezy: deformace Celisti, osteopordza (fidnuti kosti), zkraceni kréku a
rozSifeni hlavice stehenni kosti, nohy tzv. do O, artr6za a mnoho dalSich. VSechny ortopedické
vady vétSinou doprovazi velka bolest a obvykle jsou nutné i chirurgické zakroky. Zmirnéni

bolesti a 1éCeni se provadi pomoci rlznych terapii a rehabilitaci, napriklad cvi¢eni ve vodé nebo
hipoterapie.

Ve Skole nebo i doma je potfeba mit specidlni zidli, protoze dité ma malé mnozstvi tuku a
vystouplé kosti, coz zplsobuje bolest, také pfi psani nebo vybarvovani nevydrzi moc dlouho
kvili otlaceninam.

J. Co funguje normalné?

U déti s HGPS neni postizeny mozek, jatra, ledviny, plice, vylu¢ovaci soustava a imunitni
systém je v normé.

IV. Vyznamné déti s progerii

A. Sam Berns
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Az do 10. Ledna 2014 jsem o tomto pozoruhodném mladém chlapci psala v prfitomnosti, dnes
uz to bohuzel nejde, protoze Sam Berns prohral svij boj s progerii. Déti s HGPS se obvykle
dozivaji okolo 13 let, ale Sam byl tak silny a statecny a dozZil se Uctyhodnych 17 let. Rodice
tohoto mladého muze, Leslie Gordon a Scott Berns, v roce 1999 dnes nejvétsi a nejzndméjsi
organizaci na vyhledavani [é¢by a pomoc vSem postizenym syndromem HGPS.

Sam byl nadSeny do matematiky a védy, jeho zajmy byly komiksy, skauting a hrani na bici, jeho
snem bylo hrat v pochodovém orchestru skoly, jenze buben vazil 40 liber, Sam 50 liber.

,Nikdy neztracejte viru v sami sebe. Obklopujte se pouze lidmi, ktefi vas maji radi a ktefi si vasi
pritomnost uzivaji. A hlavné vzdy koukejte do budoucnosti.” Sam Berns[1]

Sam s rodici
B. Hayley Okines

Hayley se narodila 3. 12. 1997 v Anglii a progerie byla diagnostikovana ve dvou letech. Tato
divenka podstupuje podobnou Ié¢bu, jako Sam Berns, proto se doziva tak vysokého véku, ale
|é¢ba neni 100 %, jen oddali smrt. Ale to Hayley nebrani v tom, aby byla velice zndmou v celém
svété, praveé ona totiz propaguje problematiku pred¢asného starnuti nejen v televiznich
poradech, ale také napsala svou vlastni knihu Old before my time, coz miZeme prelozit jako
PfedCasné stara.

V. Zaver

V této praci jsem osvétlila obecné co to viibec progerie je a také jsem se podrobné zabyvala jeji
diagnostikou, projevy a lé¢bou. O tomto syndromu drtiva vétsina lidi v Ceské republice nevi a
tak tato prace mdze poslouzit jako mald prirucka.

V Ceské literature se ani neobjevuje problematika tykajici se syndromu pred¢asného starnuti u
déti a proto jsem veskeré mé zdroje pro psani ro¢nikové prace Cerpala z anglickych webovych

stranek a knih, tudiz jsem vSe jeSté musela prelozit.

Aby si lidé vibec dokazali predstavit, jak tato nemoc vypada a projevuje se, jsem priloZila
nazorné fotografie, jak déti samotnych, tak projevd a nasledkd nemoci.
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VI. Zdroje

* http://www.progeriaresearch.org/assets/files/PRFhandbook 0410.pdf
 http://www.progeriaresearch.org/index.html

Dostupné 19. 11. 2013 - 5. 2. 2014

e http://storify.com/progeria/remembering-sam-berns-10-23-96-01-10-14
* http://www.nytimes.com/2014/01/14/us/sam-berns-17-public-face-of-a-rare-illness-
is-dead.html? r=0
* https://www.sciencenews.org/article/rare-disease-sets-mom%E2%80%99s-researc
h-agenda?mode=magazine&context=4546

Dostupné z 31. 1. 2014
* http://www.homeescapade.com/who-is-hayley-okines-the-hayley-okines-biography/

Dostupné z 2. 2. 2014

[1]
http://www.nytimes.com/2014/01/14/us/sam-berns-17-public-face-of-a-rare-illness-is-dead.html
? r=0

1. Destilace - laboratorni prace
2. Halogenderivaty uhlovodik( - laboratorni prace
3. Charta hospitalizovanych déti
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