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Definícia ochorenia
Hunterov syndróm (mukopoly-

sacharidóza II. typu; OMIM 309 900) je 
na X-chromozóm viazané lyzozómové 
ochorenie spôsobené deficitom enzý-
mu iduronát-2-sulfatáza. Ochorenie 
dostalo meno po kanadskom lekárovi 
Charlesovi Hunterovi, ktorý v roku 1917 
opísal dvoch bratov s  makrocefáliou 
a dysmorfnými znakmi.

Etiológia
Hunterov syndróm je gonozómovo 

recesívne dedičné ochorenie spôsobené 
mutáciou IDS génu lokalizovaného na 
chromozóme Xq28, kódujúceho enzým 
iduronát-2-sulfatázu, ktorý katalyzuje 
prvý stupeň degradácie glykozaminogly-
kánov (GAG) dermatan sulfátu a heparan 
sulfátu. V súčasnosti je známych viac 
ako 550 mutácií. Výsledkom mutácie 
IDS génu je akumulácia GAG v bunkách 
celého tela. 

Epidemiológia
Výskyt Hunterovho syndrómu 

je približne 1 : 100 000 živo narode-
ných chlapcov vo všetkých etnikách. 
Dvojnásobne vyšší výskyt sa uvádza len 
v Izraeli.

Klinické príznaky
Hunterov syndróm má pomer-

ne široké spektrum klinických prízna-
kov od závažných až po veľmi mierne. 
Nahromadenie GAG v  bunkách ve-
die k  postihnutiu mnohých orgánov. 
Fenotypové zmeny nie sú pri narodení 
zjavné, ale vyvíjajú sa pomerne skoro. 
Charakteristickými sa stávajú vo veku 2 

– 3 roky. Typický je celkový vzhľad s níz-
kym rastom, makrocefáliou, hrubšími
rysmi tváre a krátkym krkom. Tvár má
široký nos so širšími nosnými otvormi,
s prominujúcimi nadočnicovými oblúk-
mi, veľkou spodnou čeľusťou, hrubými
perami a  vyčnievajúcim jazykom, ši-
rokými zubnými oblúkmi a kariéznym
chrupom. Dominuje postihnutie kostí
a svalov. Kosti sú zhrubnuté s nepravi-
delnou osifikáciou epifýz. Rebrá, kľúčne
kosti a stavce majú nepravidelný tvar.
„Drápovitý“ tvar rúk so syndrómom
karpálneho tunela výrazne obmedzuje
funkciu rúk. Je obmedzený pohyb v kĺ-
boch a obmedzená mobilita. Postihnutý
je respiračný systém s progredujúcou
obštrukciou dýchacích ciest. Z kardiál-
nych príznakov sú najčastejšie chlopňové
chyby (mitrálna, aortálna, trikuspidálna
insuficiencia), ktoré vedú k hypertrofii
komôr a srdcovému zlyhaniu. Poruchy
vedenia (atrioventrikulárna blokáda)
prispievajú k mortalite týchto pacientov.
Typická je hepatosplenomegália a veľmi
časté sú ingvinálne a pupočníkové her-
nie. Koža býva zhrubnutá s  rôznym
stupňom hypertrichózy. Z postihnu-
tých zmyslových orgánov sú charak-
teristické poruchy sluchu, pri očných
poruchách sa môže vyskytovať atrofia
očného nervu, glaukóm a pigmentová
retinopatia. Neurologické postihnutie
môže byť rozdielne v závislosti od fe-
notypu. Pacienti s klinicky závažným fe-
notypom majú závažnejšiu neurologickú
symptomatológiu s kŕčmi a výraznej-
ším oneskorením vývoja. Hydrocefalus
môže následkom porúch reabsorpcie
likvoru prispievať k celkovému neurolo-

gickému zhoršeniu. Príznakmi kompre-
sie miechy môžu byť poruchy chôdze, 
svalová slabosť a dysfunkcia močového 
mechúra. Psychomotorický vývin býva 
oneskorený, v predškolskom veku je čas-
té agresívno-deštrukčné správanie, ne-
gativizmus a náladovosť. Hyperaktivita 
a poruchy pozornosti sú časté do 10. 
– 12. roka. Niektorí pacienti majú men-
tálne postihnutie s progresívnou neu-
rodegeneráciou. Pri miernejšej forme
ochorenia bývajú intelektové výkony
adolescentov a dospelých v rozsahu od
ľahkého mentálneho postihnutia až po
priemer. Riziko neurotických porúch
je vyššie ako v bežnej populácii, časté
sú problémy v komunikácii a utváraní
sociálnych vzťahov.

Diagnostika
Klinické podozrenie na Hunterov 

syndróm potvrdí zvýšené vylučovanie 
celkových GAG v moči, hlavne hepa-
ran a dermatan sulfátu. Na potvrde-
nie diagnózy je potrebný dôkaz de-
ficitu enzýmovej aktivity iduronát-
-2-sulfatázy v  sére, v  leukocytoch
alebo kožných fibroblastoch. Diagnózu
definitívne potvrdí molekulovo-
-genetické vyšetrenie, ktorým sa môžu
identifikovať aj asymptomatické prená-
šačky. Prenatálna diagnostika je možná
z amniovej tekutiny, kultivovaných am-
niocytov alebo pomocou molekulovo-
-genetickej analýzy.

Manažment a liečba
Manažment pacientov s Hun- 

terovým syndrómom si vyžaduje 
multidisciplinárny prístup špecialis-
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tov z oblasti kardiológie, neurológie,  
neurochirurgie, pneumológie, psycholó-
gie, ortopédie, stomatológie a chirurgie. 
Pre zlepšenie kvality života sa osved-
čilo intratekálne podávanie baklofénu 
pomocou programovateľnej pumpy. 
Špecifická liečba náhradou chýbajúce-
ho enzýmu (ERT – enzyme replacement 
therapy) idursulfázy je dostupná v USA 
od roku 2006 a v Európe od roku 2007. 
Enzýmová liečba priaznivo ovplyvňuje 
somatické prejavy ochorenia a spoma-
ľuje progresiu orgánových zmien. Liečba 
však nemá vplyv na kognitívne funkcie, 

pretože enzým neprechádza hemato-
encefalickou bariérou.
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