ABSTRAKT

Uvod: Achalazie je primarni porucha motility jicnu, kterou lze dle manometrie s vysokym
rozliSenim (high resolution manometry, HRM) klasifikovat na 3 typy (I-III). Pfesna
etiopatogeneze neni znamad, v etiologii se uplatiiuji mj. vlivy genetické a imunitni, coz
podporuje i prokdzané asociace varianty rs28688207 HLA-DQB1 genu s achalézii. Peroralni
endoskopickd myotomie (POEM) je nejnovejsi metodou v 1é¢be achalazie. Jeji dlouhodoba
ucinnost, bezpecnost a vliv na fyziologii jicnu nejsou zatim dostatecné¢ znamé. Cilem naSich
studii bylo provést prvni genotyp-fenotyp asociacni analyzu studujici frekvenci rs28688207
mezi jednotlivymi typy achaldzie, zhodnotit u¢innost a bezpe¢nost POEM a zhodnotit motilitu
jicnu po endoskopické myotomii.

Pacienti a metody: Jednalo se o tfi retrospektivni studie. VySetieni na pfitomnost
1528688207 inzerce jsme provedli pomoci real-time PCR u 347 pacienti z CR (163),
Némecka (114) a Recka (70). Uginnost a bezpe¢nost POEM jsme hodnotili u 133 pacientt s
achalazii jicnu lécenych v naSem centru. Zmény motility jicnu po POEM jsme hodnotili
pomoci Chicagskeé klasifikace u 237 pacientt, u kterych byla provedena HRM pted a po
vykonu.

Vysledky: Mezi jednotlivymi typy achalazie jsme prokéazali vyznamny rozdil ve vyskytu
rizikové alely rs28688207 (p=0,038). Nejcastéji byla ptitomna u typu I (14,6 %) vs. 9,5 % u
typu Il a 6,3 % u typu III. POEM byl uspésné proveden u 132 pacientti (132/133; 99,2 %),
vyskytla se jedna zavazna komplikace. Uspésnost 1é¢by za 3, 12 a 24 mésicti byla 95,5 % (CI
89,6-98,1), 93,4 % (86,5-96,8) a 84,0 % (71,4-91,4). Patologicky gastroezofagealni reflux byl
prokazan po POEM u 41,5 % pacientti. Celkem 68 pacientti (68/237; 28,7 %) mélo po POEM
znamky peristaltické kontraktilni aktivity tubularniho jicnu, ve 47 ptipadech (47/214; 22,9 %)
doSlo nové k objeveni kontrakci. Tito pacienti méli statisticky vyznamné vyss$i hodnoty IRP
(integrated relaxation pressure) a LESP (lower esophageal sphincter pressure) pied a IRP po
POEM ve srovnani s pacienty bez kontrakci. Navrat peristaltiky byl ¢astéjsi u achalazie II. typu
(p=0,097). Eckardtovo skore ani skiaskopicky hodnocena evakuace jicnu se po POEM
vyznamné neliSily mezi skupinami s a bez pfitomnosti kontrakei.

Zavéry: 1. Rizikova alela rs28688207 byla nejcastéjsi u HRM typu I, coZ naznacuje mozny
vyznamnéj$i podil imunitnich mechanismit vyvolanych touto inzerci na rychlej$i progresi
onemocnéni u typu 1. 2. POEM je vysoce u¢innd a bezpecnd metoda v 1écbé achaldzie s
efektivitou u 84 % pacientli za 24 mésici. Nevyhodou metody muize byt patologicky

gastroezofagealni reflux ptitomny u cca 40 % pacientl. 3. Vice nez 20 % pacientil s achalazii



ma znamky casteéného navratu peristaltiky jicnu po POEM, ktery je nejcastéjsi u achaléazie I1.

typu, nicméné klinicky vyznam je nejspiSe zanedbatelny.



