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Demonstrujeme pacienta se vzacnym vrozenym onemocnénim, jehoZ incidence se odhaduje
1:300 000. Jednd se o novorozence narozeného ve 37+0 g.t., p.h. 2890g/49cm, s prenatalnim
podezfenim na zkraceni dlouhych kosti. Po narozeni v intermediarnim PC vyzZadoval distenzni ventilaéni
podporu pfi nestabilité hrudniho koSe. Vzhledem k problematické poporodni adaptaci a stigmatizaci
(rozsahla VF, mékké lebeéni kosti, kratsi a “ohebné” dlouhé kosti, na RTG porucha osifikace,
generalizované otoky) byl chlapec v 11-ti hodinach Zivota pfeloZzen na naSe oddéleni. V zakladnim
biochemickém profilu byla témé&F neméfitelna hladina nespecifické alkalické fosfatazy (<0,2 ukat/l),
hyperkalcémie (3,04 mmol/l), normalni fosfatémie (2,04 mmol/l) a snizeny PTH (0,71 pmol/l). Ve
spolupraci s endokrinologem byla stanovena diagnéza vrozené hypofosfatazie — perinatalni forma. Tato
diagnéza byla nasledné potvrzena molekularné-genetickym vysetfenim: chlapec je homozygot pro mutaci
c.1471G>A p.(Gly491Arg) v genu ALPL. Vzhledem k nemoznosti 1é&by v CR byl zvolen konzervativni
postup: ke snizeni kalcémie byla pouzita forsirovana diuréza, dale byl pacientovi substituovan vitamin D a
jako prevence mozného rozvoje kie€i podavan Pyridoxin. Bylo souCasné zahajeno jednani s firmou
Alexion 0 moznosti zafazeni pacienta do 2. faze klinické studie s podavanim Asfotase alpha (s.c.
podavany rekombinantni ALP). Studie probiha v nékolika centrech v Evrop& mimo CR. Chlapec splfioval
podminky k zafazeni do studie a ve véku 1 mésice byl pfelozen do britského Manchesteru, kde byla
léCba zahajena. Perinatalni forma ma bez substituce krajné nepfiznivou prognézu (déti umiraji pod
obrazem respiracniho selhani do 1 roku véku). V sou€asné dobé je pacient trvale na ventilacni podpofre,
pribéh byl komplikovan kardialni nestabilitou a tracheobronchomalacii (provedena tracheostomie),
laboratorné reaguje na podavanou medikaci pfiznivé, klinicky stav se mimé zlepSuje. V blizké
budoucnosti je planovan jeho prevoz zpét do CR, kde bude pokradovat podavani syntetického ALP s
kontrolami dle protokolu v Manchesteru kazdé 3 mésice.
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