1. UvoD

Amyloidéza je neobycejné heterogenni onemocnéni
postihujici rizné zavazné vétsinu organd a tkani orga-
nismu. Podstatou onemocnéni je agregace a depozice
bilkovinnych substanci ve formé nerozpustnych amy-
loidovych fibril v antiparalelnim B-uspofadani, uloze-
nych extracelularné v podobé homogennich amorfnich
hmot, tj. amyloidu. Tkanova depozita amyloidu maji
pfi barveni konzskou cCerveni cihlové cervenou barvu,
pri pouziti polarizovaného svétla dochazi k metachro-
mazii, tj. vyskytu zZlutozeleného zbarveni. Kazdy typ
amyloidu ma svij specificky fibrilarni prekurzorovy
protein, od néhoz se odvijiijeho nazev, napt. u famili-
arni amyloidézy jde o transthyretin (ATTR), u AL amy-
loidézy o lehké fetézce imunoglobulinu (AL) a v pfipadé
dialyza¢ni amyloidézy o B2-mikroglobulin (Kyle, 1995;
Dispenzieri, 2012). Podle pficiny nadprodukce prekurzoru
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amyloidu se rozlisuji formy ziskané vs. hereditarni, jez
jsou spojeny s mutaci genu zodpovédného za syntézu
daného prekurzoru. Amyloidéza se vyskytuje ve formé
lokalizované, s pouze loziskovou depozici amyloidu,
mnohem castéjsi je ale forma systémova, vyznacujici
se postizenim mmnoha organt a tkani. V soucasnos-
ti zahrnuje ¢lenéni, zaloZené na typu amyloidovych
prekurzorl asi 30 typli, v pfipadé ATTR amyloiddzy
dal$ich > 100 variant (Rysavd, 2013). V roce 2012 bylo
,2Nomenclature Committee of the International Society
of Amyloidosis“ vypracovano doporuceni nomenklatury
amyloiddz, odvozené od jednotlivych prekurzorovych
amyloidovych proteind a jejich prekurzori (Sipe, 2012).
Pro potfeby bézné klinické praxe postacuje tradic¢ni,
jednoduché a klinicky orientované déleni (tab. 1.1, Kyle,
1995; Hassan, 2005).

Tab. 1.1 Zjednodusena klasifikace nejcastéjsich typd amyloidoz (Kyle, 1995; Hassan, 2005)

Klasifikace Typ amyloidu  Prekurzorovy protein
Systémova AL amyloid6za AL Ig-VL LR A nebo k
(,primarni amyloidéza“)

Loziskova AL amyloiddza AL Ig-VL LR A nebo k
AA amyloidéza :
(,sekundarni, reaktivni amyloiddza™) o PGIEEIS

Senilni systémova amyloidéza :
(ziskand SSA) ATTR Transthyretin
Here.dll'tar'nl amyloidéza : ATTR Transthyretin
(familidrni amyl. polyneuropatie)

Dalsi hereditarni typy amyloidézy

AApPOA-I Apo A-l Apolipoprotein A-I
AGel (finskd hereditarni amyloiddza) AGel Gelsolin

AFib AFib Fibrinogen A a
ALys ALys Lysozym
Hemodialyzacni amyloidéza A-p2M B2-mikroglobulin

Zhlediska vyskytu je nejcastéjsi systémova AL amy-
loid6za (70 %), méné Casta je jejiloziskova forma (19 %),
zatimco ostatni typy amyloidéz se vyskytuji mnohem
vzacnéji, napt. senilni a familiarniv 4 % a AA reaktivni
amyloidéza v 3 % (Kyle, 1992;1995). Historické nazvoslovi,
rozpoznavajici pouze amyloidézu primarni (AL typ)
a amyloidézu sekundarni (AA typ) se v soucasnosti jiz
prakticky nepouziva. Vzhledem k ridkému vyskytu
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a zejména nizké informovanosti 1ékatit unika i v sou-
Casnosti amyloidéza ¢asnému rozpoznani a vét§inou
jsou podchyceny az pokrocilé fize nemoci se zavaznym,
Casto i nevratnym poSkozenim zivotné dllezitych orga-
nl. Amyloiddza se vyznacuje sklonem k trvalé progresi
a neptiznivé prognéze, nebot vSechny typy amyloid6-
zy jsou lécebné jen omezené ovlivnitelné (Gertz, 2009;
Rysavd, 2013).
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