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Haploinsuficience SHOX genu - pficina riistové retardace u Léri-
Weillova syndromu.

J. Zapletalova

Deétska klinika LF UP a FN, Olomouc

Desetiletd Monika byla vysetiena pro zdvaznou riistovou retardaci (-3,9 SDS). Jeji matka méri 142 cm
a otec 175 cm. Nevlastni starsi bratr je normdlni vysky. Monika se narodila ve 37. tydnu gravidity
s hmotnosti 2015 a délkou 44 cm. Télesnou vyskou i hmotnosti nikdy nedosahovala ke 3. percentilu.
Od kojenského véku byla lécena pro atopicky ekzém a opakované zianéty stredousi, od 7 let nosi bryle
pro myopii.

Nipadnd u ni byla dysproporciondlni postava s kratsimi predloktimi a bérci. Méla gotické patro, nizko
nasedajici usni boltce a ndznak svalové hypertrofie. Jeji kostni vék byl o 2,5 roku opoZdén. Na
rentgenovém snimku predlokti byla nalezena Madelungova deformita. Hladiny IGF-I, FSH, LH, TSH
a hormonii stitné Zlazy méla v mezich normy, jeji karyotyp byl fyziologicky - 46,XX. Na zdkladé
klinického obrazu byla u Moniky stanovena diagndza Léri-Weillova syndromu (LWS).

LWS (dyschondrostedza) je dédicnou formou mesomelického nanismu, ktery postihuje obé pohlavi, ale
ndpadnéjsi fenotyp je popisovin u Zen. Jeho typickym priznakem je zkrdceni bércii a predlokti a
odlisny tvar radia, ulny a karpdlnich kiistek (Madelungovy deformita). Pri¢inou malého vzriistu a
kostnich odchylek je delece nebo mutace SHOX genu (Short stature HOmeoboX-containing gene),
ktery se nachdzi v pseudoautozomdlni oblasti obou pohlavnich chromozomii (Xp22) (Yp11.3) a koduje
tvorbu jednoho z proteinii s pravdépodobnou funkci transkripcniho faktoru. Haploinsuficience SHOX
genu je pricinou malého vzriistu a nékterych kostnich deformit rovnéZ u divek s Turnerovym
syndromem a byvd popisovina u 1-2% pacientii s idiopatickou riistovou retardaci (obvykle
familidrniho typu), u kterych nemusi byt pritomny Zddné kostni zmény. Chybéni obou genii vede ke
vzniku Langerova syndromu (tézZké formy mezomelické kostni dyspldzie).

Molekularnimi metodami byla u Moniky i jeji matky zjisténa kompletni delece SHOX genu.

V soucasné dobé je u vybranych pacientii s LWS indikovdna lécba riistovym hormonem (zatim pouze
v ramci klinickych studii), od niZ se slibuje podobny efekt jako u divek s Turnerovym syndromem.



Kampomelickd dysplizie

L. Lisd', . Tejnicka', G Scherer?, E Seemanova?

11.detska klinika 2.LF UK a FNM , Praha

2 Institut lidské genetiky, Freiburg

3 Ustav biologie a léka¥ské genetiky 2.LF UK a FNM , Praha

Popisujeme pacienta s kampomelickou dysplasii, kterd je zpiisobena mutaci SOX 9 genu.Vzhled ditéte
byl typicky pro uvedenou diagnozu.U chlapce byly zjistény cetné anomalie skeletu (na koncetindch, na
pdteri, zvldsté typicka hypoplasie lopatky), anomadlie zevniho pohlavniho tstroji, testikuldrni tkarn
(prokdzina histologicky), typické kozni zmény. Pri neviplné virilisaci mél pacient matrikdlni pohlavi
muzské. Zemrtel ve stiti 9 mésicii na respiracni insuficienci. V Institutu lidské genetiky byla
prokaziny bodovd mutace SOX9 /440/Y440X/. Tato mutace byla popsina v odborném pisemnictoi u
7 dalsich ptipadii.

Somatickd retardace a co dal
O Magnova
I. détska interni a onkologicka klinika, Détska nemocnice FN Brno

V poslednich letech pribyvd déti odeslanych k endokrinologickému vysetreni z ditvodu somatické
retardace.

Nejriiznéjsi ucebnice, monografie ¢i prednisky pfindseji fadu mnovych informaci, pouZivini
pocitacovych programii pfindsi jednoduchou moznost sledovani riistové rychlosti a smérodatné
odchylky vysky a laboratorni metody nové diagnostické moZnosti. Nové informace vsak s sebou
prindseji nutnost rozhodnuti, které dité podrobit jakému typu vysetieni tak, abychom neodddlili
stanoveni spravné diagnosy a event. i 1écby a na druhou stranu neprovddéli zbytecnd drahd vysetreni.
Cilem pfedndsky je ukdzat zajimavé riistové kfivky ve vztahu ke zndmym poznatkiim a dostupnym
vysetrenim. Kratké kasuistiky jsou vybriny tak, aby nékteré z nich byly v souladu se znamymi fakty,
jiné vsak v ramci Siroké rozmanitosti populace jsou ke znamym skutecnostem v protikladu.

Posledni kasuistiky maji otevieny konec, nebot dostupnd vysetieni etiologii somatické retardace
dostatecné neobjasnila.

Maly vzrist - endokrinologickd nebo gastroenterologickd diagnéza ?
I Plasilovd
Deétskeé oddeleni, nemocnice Pardubice

Rodice pacienta zdravi ,matka méri 160 cm, otec 170 cm,sestra narozend v roce 97 méri 90 cm
- 10. perc.

Martin je zlrizikové gravidity pro hrozici predcéasny porod, narozen v 36. tydnu,
nekrisen,PH 2550 g,PD 45 cm . Do proni ndvstévy v poradné zavaznéji nestonal.

Pacient pfichdzi na vysetfeni ve véku 5,5 let pro maly wvzriist. Martinova vyjska neni
v souladu s predikci dle vyjsky jeho rodicii. Roste v pasmu 5. percentilu (106,5 cm), klesd na
proni percentil (109 cm). Jeho riistovd rychlost za posledni 2 roky byla 3,4 a 2,4 cm. Dle
matky nemd chlapec Zadné zdravotni potiZe, stolice norm., Ix denné, nemd bolesti bricha, chut
k jidlu hodnoti matka jako primétenou. P¥i fyzikdlnim vysetfeni pouze mirné vzedmuté brisko
a ndpadné kariezni dentice. Provedeno pomérné tizké spektrum vysetreni: FW 4/17, KO -



fyziolog. hodnoty, urea, kreatinin, JT v normé, protilatky proti endomyziu silné pozitioni.
Enterobiopsie, kterd provedena s odstupem ll-ti mésicii pro zpocitku odmitavyj postoj matky,
potvrzuje diagnozu floridni celiakie. Nasazena bezlepkovd dieta a chlapec za poslednich 5
mésicii vyrostl o 2cm (tj. rist. rychlost 4,8 cm za rok). Screening proveden u celé rodiny a
pozitivni endomysidlni protilitky prokdziny u matky ditéte, kterd ddle pfeddina do péce
dospélého gastroenterologa.

Cilem této kasuistiky bylo poukdzat na celiakii jako jednu z moZnych pficin malého vzristu u
deti. I kdyz enterobiopsie prokdzala aktivni celiakii, klinicky se projevila pouze opozdénim
ristu a kariezni dentici. Dospéld vyska déti lécenyjch bezlepkovou dietou pfi celiakii je
normadlni.

2x opozZdeéni riistu, riizné priciny
] Zimovi
Détskd endokrinologicka ambulance Litométice

1/ Chlapec L.R. narozen v 12/1985, poslin k vysetient ve 12 letech pro maly vzriist.

OA: z fysiol. téhotenstvi, porod v terminu zdhlavim, PH 3900 g / 50 cm. Kojen 5 mésicii, prechod na
KM byl provdzen priijmy. Viznéji nestonal. V poslednich 5 letech obcasné nepravidelné bol. bricha,
obj.pricina nebyla prokdzina. Aktivni sportovec. Do 9 let byla riistovd kiivka na 10.percentilu, od té
doby klesd pod 3.percentil aZ zdstava riistu.

SP: m 134 cm /pod 3. percentilem/, viha 27,5 kg /mezi 25.-50.perc. v pomeéru k vysce/. Celkové
drobny, mald soumérnd postava s vyvinutym svalstvem, jinak somat. nalez fysiol. Sek. pohl. znaky 0.
Pom. vysetieni: TSH, fT'4, IGFBP-3 norm., IGF-I sniZeny, ocni pozadi a perimetr norm., rtg selly
normdlni, kostni vék o | rok opoZdény. Dalsi vyseteni doplnil gastroenterolog - sono bficha a KO
norm., Fe sniZené a EMA pozit. Diagnosa byla potvrzena enterobiopsii — atrofie 1.st.

Za: celiakie s celoZivotni dietou.

Pacient znovu roste v normdlnim riistovém tempu, zatim stdle pod 3.percentilem. V 15 letech mezi 9.-
12.2000 rychly rozvoj puberty.

2/ Chlapec L.R., narozeny 6/1987, poslin k vysetieni pro maly vzriist, je ,odmalicka” pomaly,
unavenyj.

OA:porod v terminu, PH 2750 g / 48 cm, kojen 8 més. Viznéji nestonal, jen vada zraku a 2x operace
oc¢i. Mival zdcpu, nyni stolice pravid.

SP: v 11 letech m 131 cm /pod 3. percentilem/, v 26 kg / 25. percentil/. Do 11 let ale riistovd kiivka
nad 3. percentilem. Celkové drobny, asthenicky, objektivni ndlez je norm., sek. pohlavni znaky
nevyvinuty.

Labor: FW opak. zvysend, v KO hypochromni anaemie, |T, iontogram, moc i kult. norm., fI'4 norm a
TSH opak. zvysené, protilitky neg., IGF-I opak. ndpadné nizké, IGFBP-3 norm., nizky ferritin a
plasm. Fe, vyssi cholesterol.

Kostni vék odecten jako norm.?

Lécen pro latentni hypothyreosu, ale pro diskrepanci nékterych vysledkii v 11/99 hospit. v Masarykové
nem. v Usti n.L. - 3 zitéZové testy STH norm., EMA neg. Az opak. hospitalizace pro nevolnosti a
pretrvdvajici zvys. FW vedla k dg: m. Crohn, /lehkd hypothyreosa, nanismus/. V posledni dobé byl
pacient pro relapsy zikladniho onemocnéni predin do péce Dr Valterové ve FN Motol, v planu je
operacni tesen.

V lécbé jsou kromé jiného ordinoviny vysoké diavky Prednisonu, pacient md vyrazny cushingoidni
habitus a - riist se zastavil tiplné!



Indikace k 1é¢bé riistovyym hormonem
M Necasova
Détskd endokrinologicka poradna Nemocnice Svitavy

Pacientka L.K. pfi vstupnim vysetfeni ve stiri 8 let a 4 mésice byla odesldina pro riistovou poruchu.
Divka je ze 4. fysiologické gravidity, donosend, 3200/51, nekfiSena, v novorozeneckém véku operace
koarktace aorty s komplikovanym pribéhem. Soucasné pro stigmatisaci poprvé genetické
vysetreni které neprokdazalo chromozomdlni poruchu, nebyla ani zatazena syndromologicky. Béhem I.
roku véku opakované hospitalisace pro obstruktivni bronchitidy s dusnosti, byla sledovdna na
neurologii pro tonusovou poruchu s opoZdénim vyvoje. V batolecim véku operace L oka pro
kongenitilni kataraktu, pak zlepseni vyvoje. Od roku 1995 je lécena na alergologii pro asthma
bronchiale, kortikoidy jen kritkodobé pro zlepseni stavu. Od roku 1998 léena ADH pro enuresis
nocturna, od narozeni je sledovina na kardiologii po operaci CoA, md prevenci BE, bez omezeni
zitézZe.

K vysetteni prichazi na doporuceni pediatra, rodina si je vyZddala, protoZe si vsimla, Ze pti méreni ve
skole dité neroste. Soucasné byla znovu odeslana détskym lékatem na genetické vysetreni, nebof
fenotyp divky pfipomind pacientky s Turnerovym syndromem.

Pfi 1. kontaktu ve véku 8 let ma divka 108 cm t.j. - 4 s, 16,5 kg tj. -2,5 s, fenotyp odpovidi Turnerové
sy, AO, MO, PO.

Zikladni biochemickd serovd vysetreni, funkce stitné zlizy kostni vék a IGF-I bylo v normé, ani pfi 2.
genetickém vysetreni nebyl prokizin Turneriiv syndrom, divka byla zatazena do syndromu
Noonanové.

Presto jsem kontaktovala Centrum pro lécbu riistovym hormonem. Rodina md velky zdjem zmirnit
postizeni ditéte. Nyni je nejvice limitovdna zrakovym postiZenim, prestoZe navstévuje specidlni skolni
zafizeni - je v I. tFidé Zvldstni interndtni Skoly pro slabozraké v blizkosti bydliste.

Dg: Syndrom Noonanové, Astma bronchiale t.c. kompensované, Stav po operaci CoA, Stav po operaci
kong. katarakty levého oka, katarakta pravého oka, Stav po vijvoj.poruse hybnosti, Enuresis nocturna
t.¢. kompensovand ADH.

Divka s mensim vzriistem
M Micek
Endokrinologicka ordinace, Ceské Budéjovice

Pacientka s IUGR, poruchou riistu a susp. genetickym syndromem.
Z anamnézy: od 28.tydne gravidity rist. retardace plodu, pfedcasny porod, velmi nizkd porodni
hmotnost, tézkd hypotrofie. V 8 letech CT CNS bez patologie, vyska -3,3 SD, opoZdéni kostniho véku.
V 10 letech neprokizan deficit GH, opoZdéni kostniho véku, normdlni hormondlni hladiny vzhledem
k véku. Vek 13 let: infantilni vzhled, gracilni postava, genetickad stigmata ve tviri a na téle, vyska -2,6
SD, pubertilni stav dle Tannera odpovidd véku. Menarché od 12 let, pravidelné. Hladiny hormonii v
normé pro vék. Vék 14 let : vyska -3,3 SD, urychleni kostniho véku, riistové stérbiny uzaviené. Vek
15,5 roku, vyska 4,4 SD.
Diskuse: 1) Cim byla zpiisobend porucha riistu ?

2) Terapie GH ?

3) Jaké jsou terapeutické mozZnosti k ovlivnéni vyssi postavy v dospélosti ?
Zdveér: Maly vzriist pacientky je pravdépodobné zpiisobeny téZkou perinatilni hypotrofii, dédicnou
zatéZi mensiho vzriistu ze strany matky, nebo t.c. nejasnym genetickym syndromem.



Porucha riistu, mikrosomie-mikrocefalie-dysmorficky sy ?
J Soucek
Détské oddéleni Nemocnice Karlovy Vary

V.B., t.¢. 3,5 letd divka. Ve 3 letech pfijata na oddéleni k vysetieni vyraznéjsiho riistového opoZdéni
pri soucasné mikrosomii -mikrocefalii a facidlni stigmatizaci.

RA:rodice i 10-ti letd sestra zdrdvi , otec 176 cm, matka 159 cm,rodice i prarodice matky mensiho
vzriistu bez presnéjstho vymezeni. Predikce rodic¢ovské vysky: 161 cm/P25

OA:Perinatdlné bez poruch, porodni hmotnost: 2950 g, mira 46 cm.

Vzhledem k vyraznéjsi hyperexcitabilité a facidlni stigmatizaci provedeno po porodu sono hlavicky
(normalni ndlez) i vysetreni karyotypu (46 XX).

Na CT mozku v 8 mésicich popsina mirnd hypotrofie frontdlnich lalokii. Sledovina neurologem ,
rehabilitovina, medikace nootropiky. Nyni i v péci logopeda. Individudlni péce matky. Chodila od 13
mésicii, ji IZickou a udrZuje télesnou cistotu. Jednotlivd slova,nikoli véty.

Poprvé hospitalizovana v 5/2000. Objektivné :mikrosomni proporciondlni eutrofické dité, facidlni
stigmatizace s hypertelorismem,klenutejSim celem,normdlni orgdanovy ndlez.

Mira : 81 cm /pod P 3  Obvod hlavy 44 cm. /pod P3

Z vysetieni:Lehkd hypochromni a mikrocytarni anemie, zdikladni biochemické vysSetreni vietné
mineralogramu a ABR normalni. EMA negativni.

TSH 6,8 mIU/I (N do 4,0) fT4 15,4 pmol/l f13 13,1 pmol/l (N do 8,1) Prolaktin 62 ng/l (N do 27)
Usg tyreoidey :normdlni volum i textura

Rtg rukou - kostni vék odpovida kalenddarnimu véku 3 roky

Stimulacni tes sekrece STH 15,65 mIU/I po podini Mestinonu a 10,67 mIU/I po Clonidinu

Druhy test neproveden.

Dédicna porucha metabolismu neprokdzina.

Vysetteni v 1/2001 Mira: 85 cm/ hluboko pod P 3 Hmotnost: 11,3 kg/P 25 TK 85/565/7 cm/PHK
Obvod hlavy: 46 cm (pod P 3) v roce 41,5 cm ve 2 letech 43 cm

TSH pfi medikaci 25ug Levotyroxinu denné 0,2 mIU/l a fI4 23,0 T3 6,5 pmol/l

Prolaktin 18,5 ng/l Kortisol 444 nmol/l 1GF-I 65 ug/l (-1,21 SD)

Vzhledem k vyjznamné se oplostujici riistové kiivce konzultovdno klinické pracoviste.

Jeho zdaver zatim nezndm.

Co je pfi¢inou riistové retardace ?

Anomalie CNS ? hypotrofie celnich lalokii ?

Porucha osy GHRF-GHIF GH IGF-1?

Deficit receptorii pro GH ?

Poruchy kostniho metabolismu ?

Geneticky determinované dysmorfické syndromy s IUGR a kostni dysplazii?
2?7?

Na odpovéd se tési  autor.



Vnitini prostredi

Syndrom neptimérené sekrece ADH
J Skvor
Détska klinika IPVZ , Masarykova nemocnice v Usti n. Labem

Syndrom nepfimérené sekrece ADH je castym stavem, obvykle zpiisobenym iatrogenné.

To popisuje i nase kazuistika rok a pil starého ditéte se subglotickou laryngitidou, které bylo léceno
parenterdlnim pfivodem tekutin a umélou plicni ventilaci. Stav nepfimérené sekrece ADH se rozvinul béhem
proniho dne lécby zdkladniho onemocnéni a tipravy bylo dosaZeno restrikci pfivodu tekutin.

Pripad upozortiuje na: 1. MozZnost rozvoje neprimeérené sekrece ADH u akutné respiracné nemocnych déti
lécenych umélou plicni ventilaci. 2. Nutnost bedlivého monitorovdni télesné hmotnosti, diurézy a vnitiniho
prostiedi u téchto déti. 3. Potfebu vcasného omezeni privodu tekutin pfi incidlnich zndmkdch rozvoje
neprimérené sekrece ADH.

Popis pripadu :

Pacientka - vek 1,5 roku , dosud zdravé dite.

Nynéjsi onemocnéni: Jeden den febrilni, Stékavy kaSel, ndhle inspiracni dyspnoe vyzZadujici pfijeti na [IP,
intubaci a umélou plicni ventilaci.

Télesnd hmotnost: pfi prijeti 9500 g, za 24 hodin 10 200 g, béhem dalsiho dne po restrikci pfivodu tekutin a
Furosemidu 9650 g

Pijem tekutin (Zaludecni sondou mléko 800 ml, infuzi 500 ml [/2 Hartmann), t.j. 1300 ml a vydej moci 400 ml
/ 24 hodin (specifickd vaha moci 1015-1025), dalsi den prijem 100 ml (léky) a vydej 580 ml moci / 24 hodin
(specifickd viha moci 1003-1010).

Hladina Na v séru po pfijeti 149 mmol/l (Hb 116), druhy den 130 mmol/l (Hb 103, albumin 26 g/ , Na v moci
35 mmol/l), pak 134 a 140 mmol/l (Hb 110, albumin 39 g/l). Kalium v séru a acidobazickd rovnovdha, urea a
glykémie trvale normdlni.

Troale bez znamek hypovolémie. Otoky obliceje a celkové prosiknuti provdzi pririistek hmotnosti.

Terapie: Uméla plicni ventilace, I/2 Hartmann, Augmentin, Fentanyl, Diazepam, Rectodelt, Deona, Prothazin,
Furosemid , Paralen.

Béhem proniho dne lécby dochdzi k retenci tekutin, otokiim, hemodiluci p7i nepfimeérené koncentrované moci, coz
miiZe bijt vysvétleno pravdépodobné nadbytecnou sekreci ADH pri umélé plicni ventilaci a vzhledem k stavu
neprimérenym privodem tekutin. Po silném omezeni privodu tekutin a Furosemidu se stav upravuje.

Diabetes insipidus a ztrdta pocitu Zizné u pacienta s vrozenou anomdlii
CNS

J Vosahlo, M Kolska, | Lebl

Klinika deti a dorostu 3. LF UK a FNKV, Praha

Sedmnictilety Jaroslav byl hospitalizovin na nasi klinice ke kompenzaci centrilniho diabetu insipidu
pro pretrvdvajici hyperosmolalitu séra (pres 370 mosmol/l) a hypernatremii (pres 170 mmol/l).
Onemocnéni se projevilo jiz v pronim roce Zivota. Ve véku 4,5 mésice byla u Jiry pfi stavu
dehydratace zjisténa hypernatremie (154 mmol/l) a hyperosmolalita séra (330 mosmol/l) pri
hypoosmolalité moci (pod 200 mosmol/l). Diagnoza byla potvrzena koncentracnim testem s
Adiuretinem se vzestupem osmolality moci (641 mosmol/l). Byla zahdjena terapie Adiuretinem
komplikovand znacnou labilitou onemocnéni. Chlapec prodélal nékolik epizod dehydratace, p7i nichz
paradoxné odmital prijimat tekutiny. Pri CT vysetreni CNS byla zjisténa apldzie septum pellucidum a
columnae fornicis a pri ocnim vysetreni bylo vysloveno podezreni na atrofii disku pravého optického
nervu. Ve véku 7 mésicii byla jiZz u chlapce popisovina tézkd psychomotorickd retardace.

V' ndasledujicich letech byl Jira opakované hospitalizovin pro dekompenzace diabetu insipidu v
souvislosti s interkurentnimi infekcemi.



Ve véku 7,5 roku byla pro zdichvat klonickych krfeci s bezvédomim nasazena trvald medikace
barbiturity.

Do nasi péce se Jaroslav dostal po epizodé dehydratace, v jejimzZ priibéhu dosdhla osmolalita séra az
418 mosmol/l, natremie az 194 mmol/l, doslo k poruse védomi a prerendlnimu selhani ledvin (urea az
26,1 mmol/l, kreatinin az 217 pmol/l). Opét paradoxné odmital pfijimat per os tekutiny. NMR
vysetreni CNS prokdzalo chybéni predni cisti corpus callosum, septum pellucidum, columnae fornicis
a comisura anterior fornicis a pfitomnost cyst v oblasti glandula pinealis. P7i ocnim vysetieni byla
zjisténa oboustrannd atrofie diskii optickych nervii, kolobom disku pravého optického nervu a
gliomatoza disku levého optického nervu. V endokrinologickych vysetrenich nebyly s vyjjimkou diabetu
insipidu nalezeny vyznamné odchylky.

Jaroslav md tedy variantu septooptické dysplizie — vyvojové anomilie CNS, kterd byvd spojena
s hypopituitarismem. V jeho ptipadé je sice zachovina funkce hypofyzy, zato vsak md nepriznivou
kombinaci hypotalamickych poruch - diabetes insipidus neurohumoralis a poruchu citi Zizné, coz vede
k opakovanym téZkym hyperosmoldrnim staviim. Ziejmé i jejich vlivem doslo k poskozeni mentdlniho
vyvoje. Bude zajimavé zjistit, zda u Jaroslava je pricinou této vyvojové anomdlie CNS defekt
transkripcniho faktoru HESX-1.

Diabeticka divka s Wolframovym syndromem
P Skala
Détskd endokrinologicka poradna Kladno

Vybrin pfipad divky s klasickym priibéhem juvenilniho diabetu, u které se béhem nékolika let zacaly
objevovat nékteré pro klasickyy DM I netypické symptomy.

P7i pomérné dobré kompenzaci atypicky ndlez na OP, kde znamky vybledu papil s pozdéjsim rozvojem
atrofie, nocni enuresa s vesikoureterdlnim refluxem, s rozvojem diabetu insipidu a progresivnim
zhorSovdnim sluchu. Zmény psychiky, depresivni stavy, to vse v neprehledném socidlnim prostredi p7i
aktivni konfabulaci a obtizné spoluprdci s rodinou.

Ptipad zarazen do kompletniho obrazu tzv. Wolframova syndromu /DIDMOADY.

Jde o poruchu mitochondridalni DNA, s autosomilné recesivnim prenosem, kterd je kodovand poruchou
na krdtkém raménku 4. chromozomu. Onemocnéni md incidenci 1:700000 v populaci a aZ 1:150 DM I
typu v détském véku. V literatute jsou zminky o nekompletnich formdch, ale protoZe syndrom
postihuje jedince mezi 5-15 lety, Ize v nékteryjch pfipadech ocekdvat pfistoupeni dalSich ptiznakii.
Z literatury téz vyplyvd, Ze v nekterych popsanych pripadech autori na WS ani nepomysleji. Cilem je
upozornit na mozny vyskyt WS ve skupiné détskiych diabetikii a pri omezenych mozZnostech terapie a
dnesnich mozZnostech molekuldrni biologie predikovat Spatnou perspektivu onemocnéni.

Cysta z Rathkeho vychlipky jako p¥ic¢ina centrdlniho diabetu insipidu
R Pomahacova
Détskd klinika FN a LF UK Plzer

Autorka prezentuje kazuistiku 16 letého pacienta muzského pohlavi s pozdni diagnézou expanzivniho
procesu v hypotalamo-hypofyzdrni oblasti.

V 10 letech véku se u pacienta objevila bulimie s ndslednym vijznamnym hmotnostnim pfiriistkem. Ve
12 letech véku doslo k rozvoji polyurie, polydipsie s poklesem hmotnosti, objevily se intermitentni
bolesti hlavy. Pacient byl vysetren z hlediska diferencidlni diagnozy polyurie a polydipsie pouze
nefrologicky, endokrinopatie vyloucena nebyla. Byla stanovena nespravnd diagnoza psychogenni
polydipsie a enuresis nocturna, zahdjena lécba Adiuretinem SD 1 gtt nas. na noc s dobrym efektem.

V roce 1999, tedy v 16 letech véku, byl pacient pfijat na ortopedickou kliniku FN v Plzni k
operacnimu teseni pro epifyzeolyzu levé hlavice femuru s anamnézou opakovanych fraktur levého
radia a kotniku v poslednim roce. Operacni vyjkon byl na nase doporuceni, vzhledem k nemozZnosti
vyloucit diabetes insipidus, odloZen. V klinickém obraze byla ndpadnd oboustrannd gynekomastie,



opozdénd puberta (dle Tannera P2, G2), vyska 177 cm (50. percentil), BMI 19,1 (25. percentil). Test s
odnétim tekutin potvrdil jednoznacné diagndzu diabetu insipidu. Podle anamnézy dobré odpovédi na
Adiuretin byla velmi pravdépodobnd centrilni etiologie diabetu insipidu. Ndsledné grafické vysetieni
CNS potordilo expanzivni proces v hypotalamo-hypofyzirni oblasti. Dle perimetrického vysetreni byla
pritomna  bitemporilni  hemianopsie. ~ Predoperacni  hormondlni — vysetieni  svédcilo  pro
hypopituitarismus. Pricinou epifyzeolyzy hlavice femuru a opakovanych fraktur v anamnéze byla
osteoporoza pfi deficitu androgenii (verifikovdno kostni denzitometrii).

Operacni vykon na neurochirurgické klinice FN v Plzni probéhl bez komplikaci, histologické vysetreni
poturdilo diagnozu cysty vychdzejici z Rathkeho vychlipky. Pacient je v soucasné dobé na komplexni
substituci pro panhypopituitarismus a diabetes insipidus centralis. V priibéhu substitucni terapie
androgeny doslo k vyjznamnému zlepseni kostni denzity, takZe ortopedicky zikrok na levém femuru
nebude nutny.

16lety chlapec s panhypopituarismem
A Moravcovd
Klinika détského a dorostového lékarstvi VEN, Praha

16letyj chlapec s polyurii a polydypsii

OA: viZnéji nestonal

RA: vzhledem k onemocnéni bezvyjznamnd

NO: Pfed 6 mésici pad z kola s ndslednou bolesti hlavy, vysetien na chirurgii, proveden i Rtg Ibi - s negativnim
ndlezem. Po dalsich 3 mésicich opét bolesti hlavy, provedeno EEG - s norm. nalezem. Vysetfen neurologem,
ordinovin Clavigrenin, Dorsiflex, Schantiiv limec. V poslednich 2 meésicich unavenéjsi, ojedinéle nocni
pomoceni. Posledni 2 mésice polyurie a polydypsie, nutkavé piti a urgentni moceni. Vypije az 7 | tekutin. U obv.
lékate zdkl. biochem. parametry v normé, odesldn k pfijeti s dg. diabetes incipidus.

Pfi prijeti: Bez alterace. Vyska 170 cm - 60. percentil k véku, hmotnost 67,8 kg, BMI 22,13 - 80. percentil. TK
115 /65. Celkové bez alterace, somaticky nalez zcela v normé. Sek. pohl. znaky odpovidaji Tenner 4. Bez zndamek
mening. draZdéni.

Vysetfeni: zdkl. biochem. parametry v normé, osmolalita sera 300 mmol /kg, Na: 140 mmol /I, osmolalita moce
155 mmol /kg.

Koncentracni pokus odpovidal dg;

Rannf kortizol: 16 nmol/kg, LH: 0,68, FSH: 0,7 IU /I, IGF-1: 214, Prolaktin: 14,8, fT,: 11,2, TSH: 0,01

TRH test: sekrece TSH témeér nulovd, ACTH test: kortizol: 71...254..197 nmol /1

EEG: hranicni aZ lehce abnorm. zdaznam, Neurolog. vysetfeni: bez loZisk. zmén, bez lateralizace

Ocni vysetr.: vc. perimetru: normalni ndlez

Magnetickd rezonance: rozsitené turecké sedlo, potvrzen expanzivni proces - zdvér: adenom hypofyjzy

PreloZen na neurochirurgii do Motola s medikaci fesici deficit glukokortikoidii, thyreoid. hormonii a adiuretinu.
Operace na neurochirurgii probéhla bez komplikaci.

Prekvapeni _spocivd v __histologickém ndlezu. Makroskopicky: tkdri hypofyzy nenddorového charakteru
prostoupena zdnétl. chron. infiltratem. Zdveér: ndlez odpovidd dg fizurdlni cysty Ratkeho vychlipky. Zanét je
ztejmé sekund. a md chronicky hnisavy rdz. V dif. dg uvaZovany germinom se nepotvrdil.

Zavér: Chlape je ddle v nasi endokrinologické péci, plné substituovdn, je bez obtiZi, naucil se dle zditéZe upravovat
ddavky adiuretinu a glukokortikoidii. Studuje na primyslovce informacni technologie, sportuje a zatim Zije
normdlni Zivot odpovidajici programem a zdjmy jeho véku.




Lze lécit nocni enurezu Acylpyrinem ?
] Klabochova
Nemocnice U Sv.Jifi, Plzen

Dva bratti 11lety David a 4lety Lukds od plenek nikdy neudrZovali v noci Cistotu. David p#i horecce
vZdy zvracel a mival slabost HK. Nikdy nebyl v bezvédomi, presto byl jednou pro tento stav
hospitalizovdn v okresni nemocnici a tam zjisténa hypokalemie a metabolickd acidoza. Bez iispéchu
lécen Melipraminem a ADH.

P#i vysetienina nasem pracovisti byla hypokalemie, metabolickd acidoza potvrzena,vipnik v seru
normdlni, snizend hladina hovciku v seru. Vysoké ztraty Na, K, Cl moci, pH moci 7-8, normdlni
glomeruldrni filtrace. USG ledvin a nadledvin v normé, na ING a DMSA porucha evakuace obou
panvicek. Koprologické vys. normdlni. Na EKG nebyl obraz hypokalemie, EMG vys. prokdzalo tetanii.
Béznd hormondlni vysetfeni odpovidala véku, prokdzdna lehce zvysend hladina aldosteronu bazdlné a
po zdtéZi, renin v obou hodnotdch zvysen znacné.

TK byl opakované normalni. Usuzovino na Bartteriitv syndrom, zahdjena lécba zprou Indo-
metacinem, potom Acylpyrinem a suplementace kaliem. Od nasazeni 1écby se David jiz nikdy v noci
nepomocil. Normdlné probéhla puberta, vyucil se kucharem a nyni je mu 22 let a nemd Zdidné potiZe.
Obcas zapomene vzit Iéky a enureza se neobjevila.

KdyzZ byl David | rok lécen,privedli rodice 4letého Lukdska rovnéZ s nocni enurezou. Somaticky nilez
az na astenii v normé, navic levostrannd anorchie. Normdlni geneticky ndlez jako u bratra, laborator
rovnéz potvrdila hyperaldosteronismus a zvysenou reninovu aktivitu.

Po nasazeni Acylpyrinu a Spofalytu doslo k viplnému vymizeni enurezy. Nyni je mu 14 let, ma
inicidlni znamky isosexudlni puberty. Predikce vysky je lepsi nez u Davida, ktery méri 172cm a jeho
hmotnost je 70 kg. Lukdse nejvice bavi price na pocitaci a pijde studovat stredni skolu.

Perzistujici hyperinsulinemické hypoglykémie kojeneckého véku
] Kytnarova, V Malinovd, | Zeman
Klinika detského a dorostového lékarstvi 1. LF UK, Praha

Perzistujici  hyperinsulinemickd hypoglykemie (PHHI) je nejcastéjsi pricina opakovanych
hypoglykemii u malych kojencii, které jsou zpiisobeny poruchami v regulaci a nadmérnou sekreci
insulinu. Cilem sdéleni je popis klinického pritbéhu onemocnéni a vysledkii laboratornich vysetfeni u
chlapce s PHHI, kteryj se narodil v 36. tydnu téhotenstvi s porodni hmotnosti 4950 g a délkou 53 cm.
Proni den Zivota se klinicky manifestovala zavaznda hypoglykemie (0,7 mmol/l), o které se
predpoklidalo, Ze je projevem diabetické fetopatie, ale negativni vysetfeni u chlapcovy matky a
opakované hypoglykemie 90-120 minut po jidle (0,5-1 mmol/l) a perzistujici hyperinsulinismus (50-
80mIU/) swvysokymi hladinami  C-peptidu  (0,96-2,42 nmol/l) wvedly k diagnéze PHHI.
Normoglykemie se u chlapce nedarilo zajistit ani pti vysokém parenterdlnim prijmu glukozy (15-25
mg/kg a minutu) a ani kombinovand konzervativni 1écba s diazoxidem (15 mg/kg/den),
somatostatinem (10 ug/kg/den), glukagonem (1ug/hod), hydrochlorothiazidem (2 mg/kg/den) a
nifedipinem (0,4 mg/kg/den) nevedla k dlouhodobé vipravé glykemii. Po dvou mésicich konzervativni
lécby byla indikovana subtotdlni pankreatektomie. Histologicky byla verifikovina difusni hyperplasie
beta bunék pankreatu. Vysetreni rodiny na molekuldrni tivovni probihd ve spoluprdci se zahranicnim
pracovistém. Po vykonu bylo mozné prechodné sniZit parenterdlni privod glukosy na 10 mg/kg/min,
ale postupné dochazi znovu k rozvoji hyperinzulinismu s asymptomatickymi hypoglykémiemi, které si
znovu vyzddaly komplexni medikamentozni terapii. Bude nutné zvdaZit indikaci totdlni
pankreatektomie.
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Divka, kterd jedla omitku

J Lebll, D Cihdkovdl, A Sedivi?, P Peterson3

1 Klinika déti a dorostu 3.LF UK a FNKYV, Praha
2 Ustav imunologie 2.LF UK a FNM, Praha

3 Institute of Medical Technology, University of Tampere, Tampere, Finsko

Adriana spadla ve tech letech na détském hristi z kolotoce. Po tydnu doma p#i béhu upadla, ztratila
védomi, méla generalizované zaskuby koncetin a trismus, sticela bulby vzhiiru a promodrala. Po péti
minutdch se probudila, byla spavd, nezvracela, ale obtizné artikulovala.

CT prokizalo arachnoidilni pseudocystu v oblasti pravé Sylviovy ryhy, na EEG byly zastiZeny
specifické grafoelementy. Pri lécbé Everidenem a Convulexem bohuZel pokracovaly zichvaty s pddy,
poruchou védomi, bez kreci, az 20x denné, ke kterym se postupné pridruZila slabost dolnich koncetin.
Adriana se sama nemohla postavit. Po zichvatech ndsledovala dysarthrie.

Po piil roce Adriana zacala ztrdcet vlasy, rozvinula se difiizni alopecie. Neurolog uvazoval o vedlejsim
ucinku antiepileptické terapie.

Pfi hospitalizaci pro , refrakterni epilepsii” Adriana pila pouze mléko a jedla mlécné vyrobky, jinou
stravu odmitala. Sestficky ji opakované pfistihly, Ze olupuje a ji omitku. Méla mékké lomivé nehty.
Adriana méla kalcémii 0,89 mmol/l, fosfatémii 3,34 mmol/l a hladinu parathormonu nizZsi nez 0,1
pmol/l, tedy ndlezy ptiznacné pro hypoparatyreozu.

Po zahdjeni lécby Rocaltrolem ustoupily neurologické projevy. Postupné vymizela alopecie. Po
nékolika tydnech byla zjisténa oboustrannd katarakta a Adriana prodélala ocni operaci.

I kdyZ Adriana neméla jiné projevy autoimunity, vysetrili jsme jeji AIRE gen. Bylo zjisténo, Ze
Adriana je kombinovanym heterozygotem s prevalentni mutaci R257X na jednom chromozomu a
s novou mutaci W78R vexonu 2 na druhém chromozomu. Adriana tedy trpi autoimunitnim
polyglanduldrnim syndromem typu 1 (APS-1, APECED). Soucasné jsme u Adriany zjistili protilitky
proti nadledvinkovym enzymiim P450c21 a P450scc.

Po letnich prazdnindch roku 2000, v 8 letech, byla Adriana ndapadné opdlend, i kdyZ nebyla u jizniho
mote a ceské léto nebylo prilis slunné. Opét zacala byt ndpadné tinavnd. Jeji hladina ACTH 510,8
pgy/ml prokizala Addisonovu chorobu. Po stimulaci podinim ACTH hladina kortizolu paradoxné
klesla z 288 na 236 (30 min.) a 215 (60 min.) nmol/l.

Adriana je tieti pacient, u kterého byl prokdzin genovy defekt v exonu 2 AIRE genu. Zddnyj z nich
nemél mukokutinni kandidozu, kterd byvd proni manifestaci APS-1. Tento pozoruhodny ndlez je
pronim ndznakem vztahu genotyp-fenotyp u deéti s APS-1 a véfime, Ze pomiiZe objasnit dosud
neznamou funkci AIRE proteinu, ktery je zfejmé klicovym regulatorem imunitniho systému.

Pseudohypoparatyreéza typ IA
D Mayerovad, | Venhacova, | Zapletalova
Détska klinika FN Olomouc

Pacientka byla odeslina k vysetieni ve véku 3 let a 7 mésicii pro obezitu, retardaci psychomotorického
vyvoje a svalovou hypotonii.

V rodiné se nevyskytuje Zidné zavaznéjsi onemocnéni. Dité bylo porozeno v terminu zdhlavim ze 2.
udrZované gravidity (3550 g / 52cm). Perinatdlné kromé mirného ikteru byl stav fyziologicky. Od 6
mésicii véku byla substituovdna Euthyroxem pro hypotyreozu pii autoimunni thyreopatii. Jeji
psychomotoricky vyvoj jevil opoZdéni.

Ve véku 3 let a 7 mésicit méla hmotnost +4,0 SDS, vysku -1,3 SDS, osifikacni vék 4 roky. Byl zjistén
kratsi dolni segment, genua wvalga, brachydaktylie, redukovany pocet milécnych zubii. Syndrom
Prader-Willi byl dle DNA analyzy vyloucen. Hormonalni hladiny (IGF-I, TSH, T3, fT4, ACTH,
kortizol) byly ve fyziologickém romezi. Postimulacni maximdlni hladina GH byla hranicni (8,5
mlIU/l), ale ristové tempo bylo primérené véku. Méla vyssi hladinu C-peptidu na lacno i
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postprandidlné (2,47 a 14,66 ng/ml). Hypokalcémie (2,1..1,8 mmo/l ,Ca** 1,05 mmol/l) s
hyperfosfatémii (2,66..2,98 mmol/l) a nizké mocové odpady vipniku a fosforu vedly k vysetieni
parathormonu (PTH). Jeho extrémné vysokd hladina (623,1 ng/l), spolu s uvedenymi ndlezy vedly
k podezreni na pseudohypoparatyredzu typ la, které podpoprovaly i typické kostni zmény: zkricené
a rozsitené metakarpy a falangy zejména 4. metakarp, zhrubély tvar karpdlnich kiistek s urychlenym
kostnim zrdanim, kalcifikace v mékkych cdstech ruky. Vysetfeni kostni density vykazovalo normdlni
nalez. Ocni vysetieni bylo bez patologie. Kardiomegalie s prekrvenim v malém obéhu jako diisledek
téZké obezity se upravila pri lécbé Digoxinem a Furosemidem .Spirometrické vysetreni ukizalo
restriktivni poruchu. Lehkd mentdlni retardace byla potvrzena psychologickym vysetienim.

Byla zahdjena lécba kalciem 500 - 1000 mg denné, Rocaltrolem 0,05 ug a Anacidem 2xl sdcek,
vzhledem ke zvysené hladiné fosforu a pokracovino v poddvini Euthyroxu 75 ug/d. Dévcitko
absolvovalo 2x ldzenskou lécbu obezity, ale jen s prechodnym efektem Nyni mda Maruska 8,5 roku,
stile hmotnost +3,9 SDS, vysku 0 SDS a navstévuje specidlni skolku pro mentdlné retardované déti.
PHPIa je vzdcné onemocnéni, jehoz pricinou je defekt alfa podjednotky G proteinu, kterd je kodovina
GNAS | genem. Dédicnost je AD, pomér onemocnéni Zen a muzi je 2:1. U nasi pacientky jde o
Cerstvou mutaci. Nejvice ohroZuje pacienty hypokalcémie, kterd se miiZe manifestovat kiecemi jako
proni priznak onemocnéni, ddle miiZe byt asymptomatickd katarakta. Ektopické kalcifikace se objevuji
v bazdlnich gangliich, ledvindch a v ostatnich tkdnich. Mentdlni retardace se objevuje u 70%
hypokalcemickyjch a 30 % normokalcemickych ptipadii. Pseudo-pseudohypoparatyreoidizmus /PPHP/
je variantou stejného onemocnéni . Pomoci molekuldrni genetiky Ize odhalit heterogenitu Gs alfa
proteinu a potvrdit fenotypickou variabilitu PHPla a PPHP.

Zavér. Pti vySetfovini déti s obezitou a nékterymi rysy jako jsou kulaty oblicej, brachydactylie, kratsi
dolni segment, mentdlni retardace a hypotonie je nutné myslet na pseudohypoparatyredzu.
Stanovenim Ca, P, ndsledné PTH potvrdime diagnozu.

Bolesti hlavy a zubii u 17letého chlapce
J Cerna
Détska klinika FNsP Ostrava

Chlapec narozen 26.3.1982

Z anamnézy: RA- matka opakované ledvinné koliky, bratr otce zemtel v 16 letech na leukémii,

OA:byl hospitalizovan v 1996 na ARK po pddu na hlavu ze 4 m, byl v bezvédomi, ndsledné tézké
bolesti hlavy

NO: Lécen ODL pro bolesti hlavy a subfebrilie od 12.6.1999. Dostal Rulid, pro zvyrazniujici se bolesti
hlavy a ndsledné i bolesti bficha a teploty — odesldn 17.6. k hospitalizaci na détské odd. ve Vitkovicich.
Zde vysoké zianétlivé parametry, leukocyturie, hematurie, max. sinusitida vlevo - provedena opakované
punkce dutin, zména ATB na Augmentin, ordinovin Prednison. Trvale md teploty. V laboratornich
ndlezech nasledné hyperkalcémie 4,2-4,4, hypofosfatemie 0,56-0,98, urea 8,5, kreatinin 137.

25.6. preloZen na nasi kliniku jako hyperparathyreosa.

Pfi pfijeti dominovaly bolesti hlavy a zubii, nevolnost a zvraceni. Jeho potiZe korelovaly s hladinou
kalcia.

RTG plic negativni, kardiolog. wvys. - perikardidlni vypotek do 4 mm, UZ ledvin - obraz
nefrokalcinosy, zubni vysetreni prokazuje retinované osmicky - bolest spise tlakovd.

RTG a denzitometrie skeletu bez patologie.

Scintigrafie pristitnych télisek — prokazuje zvétsené télisko pod dolnim polem stitné Zlazy vlevo, dalsi
susp. hyperplasie pod stredni tfetinou pravého laloku.

16.7. provedena urgentni parathyreoidectomie na IKEMu.

Hladiny PTH 317-161-52-26 (10-65ng/1)

Po operaci rychld tiprava celkového stavu, ndlez na ledvindch odpovidd spiSe zméndm p#i nefritide.
Laboratorni nilezy opakované negationi.
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Adenom pristitného téliska

M Imramouvskd, | Astl, Z Nowvdk

Klinika détského a dorostového lékarstvi VEN Praha

Klinika ORL a chirurgie hlavy a krku 1. LF UK a FN Praha-Motol
Endokrinologicky tistav Praha

Pacient R.S. nar. 17.3.1985, vdznéji nestonal, nemocnost mald. Ve 12 letech odstranény 2
pigmentované névy na hrudniku. Od 13 rokii acne conglobata. Lécen na koznim oddéleni. Doporuceno
endokrinologické vysetieni, nahodné zjisténa hypercalcemie 3,31.

Subj.: bez obtiZi. Retrospektioné delsi dobu prijem tekutin az 3 1/24 hod.

Obj.: 1. vys. 14 r. 8 més. 92 kg +3,5 s 170 cm, v obliceji a na zddech acne s tvorbou abscesii a hojicimi
se jizvami. P 84/min, TK 140/80. Interni nilez v mezich normy. P4, G4, A3.

Z cilenych vysetreni: urea 2,9 kreatinin 73 kys. mocovi 403 Na 146 K 4,7 CI 105,2 ALP 4,07 Ca
2,98.. 3,09 P 1,01.. 0,80 S-osmolalita 299 mmol/kg, PTH 18,2.. 46,5 pmol/l calcitonin 8,2..1,4 ng/l
osteocalcin 54,5 ug/l fT4 13,6 pmol/l T3 2,4 nmol/l TSH 1,42 mU/l, antithyreoglobulin +
antithyreoperoxidasa negat.

moc¢ chem+sed: v mezich normy KBU negat. MA negat., U-osmolalita ranni moc¢ 403 mmol/kg,
koncentracni test 1044 mmol/kg, odpad U-Ca 16,35..12,40 mmol/24 hod. odpad U-P 36,34..34,13
mmol/24 hod., diuresa 3 950.. 1 750 ml/24 hod. U-osmolalita 338.. 543 mmol/kg

epinefrin, norepinefrin, dopamin v moci nezvyseny.

Dynamicka scintigrafie ledvin: oboustranné bez znamek naruseni tubuldrnich funkci a bez znimek
naruseni dynamiky odtoku moce z kalichopanvickového systému.

Ocni: fyziolog. ndlez vcetné perimetru

RTG skeletu: bez strukturalnich zmén, nejsou zachyceny patologické kalcifikace.

USG stitné zlazy a MGR krku: shodné popisuji za dolnim polem levého laloku Stitné Zlazy loZisko
odpovidajici adenomu p#istitného téliska. Stitnd Zliza norm. nlez.

Scintigrafie parathyreoidey pomoci casného a pozdniho 99m Tc MIBI: zvétsené pristitné télisko pod
urovni dolniho polu levého laloku stitné Zlazy. V predozadni projekci se promitd nad jugulum. Jind
zvétsend pristitnd téliska neprokdzina.

Lécba: extirpace adenomu pristitného téliska. Pooperacni priibéh bez komplikaci.

Lécebny efekt: pri propusténi v séru Ca 2,37 P 0,52

za 6 tydnil po operaci: S-Ca 2,33 S-P 1,46 PTH 5,5 pmol/l odpad U-Ca 2,44 mmol/24 hod. odpad U-P
23,27 mmol/24 hod. dU 1053 ml/24 hod. U-osmolalita 1071 mmol/kg

Dg. z histologického ndlezu: Adenom parathyreoidey z hlavnich bunék bez zndmek malignity.
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Puberta

Rezistence v prsu u dospivajici divky - endokrinologickiy problém ?
M Svnajderovcﬂ, P Strnad?, L Teslik?, D Zemkovadl

12. detska klinika, UK 2. LF a FN Motol, Praha
2Gynekologicko-porodnicka klinika, UK 2. LF a FN Motol, Praha

Matka matky je po hysterektomii pro myomatézu ve 45 letech. Pacientka byla operovdna ve
3 letech pro synechii vulvy, menarche méla v 11 letech, mezi 11. a 12. rokem zjistila
rezistenci v pravém prsu. Histologie z exstirpace titvaru (okresni chirurgické pracovisté)
prokdzala juvenilni fibroadenom (29x26x35 mm). Za nékolik mésicii se objevila rezistence v
levém prsu, doporuceno endokrinologické vysSetreni.

Objektivni ndlez: vek 12,5 r. (kostni veék 15,1 r.), vyska 165,2 cm / hmotnost 56,6 kg, M4, P4,
gynekologicky vek 1,5 roku, menstruacni cyklus 30-35/5-7 dnii, v levém prsu 2 rezistence [J 1 cm,
uzliny drobné, pod pravym prsem 5 cm jizva, acanthosis nigricans.

Laboratorni vysetieni 5. den menstruacniho cyklu: FSH 4,4 IU/l, LH 3,1 IU/I, estradiol 244
pmol/l, kortizol 120 nmol/l, HbA1c 4,6 %, C-peptid 800 pmol/l, STH, IGF-I, TSH, fI4 bpn.
Gynekologickiyy a mamologicky ndlez: uterus adultae, adnexa bpn. USG normalni ndlez.

Prsy bez sekrece, vpravo bez rezistence, jizva po exstirpaci. Vlevo v hornim kvadrantu 2 resistence [J
1 cm, pohyblivé, lehce citlivé, uzliny nezvétseny. SONO prsii: fibrozni dyspldzie v hornich zevnich
kvadrantech bilaterdlneé.

Diagnoza: St. p. exstirpaci juvenilniho fibroadenomu l. dx., Fibrézni dysplizie l. utr.

Zavér: Juvenilni fibroadenom je benigni, casto mmnohocetnyy a oboustranny, obvykle rychle roste.
Vznik je podminén hormondlnimi poméry u postpubertilnich pacientek a hyperplastickou reakci
nezralé tkiné prsu v obdobi lobuldrniho vyvoje. Nebyl prokizin vztah k ndslednému invazivnimu
karcinomu. Doporucuje se konzervativni postup a sledovini. Vyskyt zhoubnych nddorii prsu je v
détstui a v adolescenci extrémné vzicny. Kazdy chirurgicky zdsah do vyvijejiciho se prsu miiZe vést k
odchylnému vyvoji.

Telarche praecox
D Novotna
II. detska klinika, FN Brno

Telarche praecox je izolované zvétseni prsnich zldz bez dalSich projevii sekundarizace, které se objevi u
divek do osmého roku. Je pomérné castym ditvodem endokrinologického vysetvent

Pacientka K.V. pfichdzi do nasi ambulance ve véku deseti mésicii pro asi 4 mésice trvajici zvétseni
prsnich zldz, které v posledni dobé progreduje. Dle spdadu jiZ bylo provedeno gynekologické vysetient,
které ve FC vykazuje zndmky mirného oZiveni a na sonografickém vysetieni malé panve byla nalezena
centimetrovd cysta na pravém ovariu. Z laboratornich vysetieni bylo LH, FSH v normé, lehce vyssi
TSH.

Rodina pacientky je bez pozoruhodnosti, jen bratr otce trpi epilepsii. Pacientka je z proni fyziologické
gravidity, ale na prenatdlnim ultrazouku byla detekovina intrakranidlni cysta. Po narozeni byl na
ultrazvukovém vysetreni mozku normalni ndlez.

Dle klinického vysetteni se jednd o eutrofickou divenku, délky 70 cm (70. percentil), s oboustranné
zvétsenymi prsnimi Zlazami na 2 cm - M3,PHI.

Vzhledem ke gynekologickému ndlezu jsme provedli LHRH test, ktery byl jednoznacné prepubertdlni.
TRH test svédcil pro subklinickou hypotyredzu s vyssi hladinou prolaktinu (454g/1).
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Meésic po zahdjeni substituce tyroxinem v ddvce 3 ug/kg a den doslo k regresi velikosti prsnich Zldz na
0,5 cm.

Laborator: eutyreoza, ale byly zachyceny jesté vyssi hladiny prolaktinu a FSH (64 g/l a 49 U/).
Provedli jsme CT mozku s normdlnim ndlezem. Asi po sesti mésicich substitucni terapie doslo k 1iplné
regresi prsnich zldz a normalizaci laboratornich ndlezi.

Kasuistikou jsme chtéli upozornit na to, Ze ani izolované telarche praecox v kojeneckém véku nemusi
byt idiopatické. Soucasné demonstrujeme skutecnost, Ze hypotyreoza miiZe byt pricinou
hyperprolaktinemie i vyssi hladiny FSH.

Hodnoty kostniho véku u pacientky s pubertas praecox stanovené tiemi
metodami
H Krasnicanova, 1.deétska klinika UK 2.LF a FNM, Praha-Motol

Presné stanoveni kostniho véku (BA) je soucdsti diagnostiky a kontroly terapie celé fady
kostniho véku napt. predstavuji velmi vyznamnou soucdst indikace ukonceni 1écby u
pubertas praecox, spoluurcuji délku estrogen-free etapy lécby u Turnerova syndromu apod.
Autorka prezentuje porovndni hodnot BA stanoveniyjch tfemi ddle uvedenyymi metodami u
pacientky s predcasnou centrdlni pubertou.

Faktické hodnoty kostniho véku jsou ddny, resp. velmi vyznamné ovlivnény, pouZitou
metodou hodnoceni. Diskrepance hodnot stanovenyjch tiemi v CR uZivanymi metodami
hodnoceni BA jsou dle nasich dlouhodobych zkuSenosti z klinického hlediska vijznamné. Za
zcela obsoletni zpiisob urcovdni BA lze oznacit pouzivini , unisexudlniho” schématu osifikace
skeletu ruky, s nimz dosud u nds pracuje vada radiologickijch pracovist (napy. casné vékové
kategorie radiologové hodnoti pouze podle karpdlniho kompartmentu, peripubertdlni
veékové skupiny diferencuji jen velmi orientacné a nezohlediiuji pohlavi pacienta). Vijhrady
Ize uvést i k hojné vyuzivané metodé Greulicha a Pyleové (pro kontrolu terapie endokrinologem
hrubé vékové clenéni apod.)

Doporucujeme konsensus pracovist détské endokrinologie CR, kde v soucasnosti pouze
motolské pracovisté pracuje s metodou TW2. Tuto dosud nejpresnéjsi zndmou metodu
hodnoceni BA zcela jednoznacné preferujeme v praxi specializovaniych pracovist (napft. téz
pro multicentrické studie). Zvyjseni presnosti p¥i hodnoceni BA ziejmé jiz vbrzku umozni
metoda TW3 (Tanner et al., 2001), kterd je inovaci metody TW2 dle dat recentni
severoamerické populace.

Tab. Hodnoty BA stanovené tremi metodami u pacientky s centrilni predcasnou pubertou.

Kalend. | TW2 TW2 G-P Radiol. | TW2 Télesna Tanner
vek, RUS o.carpi roky (FNM) |CA vijska

lécha roky roky roky (cm, SDS)

1.1 roku |1.7 1.7 1.5 3.0 1.54 74.0cm M2,PH?2
nelécena (3o0.c) -0.8 SD

2.0 roky |3.3 2.0 2.5 3.0 1.65 88.0cm M2,PH1
GnRHa (30.c.) +0.1SD Metrorrh
3.2 roky |5.2 4.8 4.2 6.0 1.63 99.6cm M2,PH1
GnRHa (7o0.c.) +0.2 SD

4.4 roky |5.7 5.9 5.0 ?? 1.30 106.5 cm M1,PH1
GnRHa (7o0.c.) -0.3 SD
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Ptipad predcasné isosexudlni puberty u 4letého chlapce
] Freibergrova
Endokrinologicka ambulance, Prerov

Pavel Valenta (P.V.) nar. 12.2.91

RA: nevyznamnd

OA: dité ze 3. fyziol. gravidity, porod v terminu, spont., zdhl., ph 3500/50, kritce novor. ikterus, jinak
pre- a perinatdlné bez patologie, bez poruch adaptace, prospival v poradné norm., kojen 4 més., priijmy
nemeél a nemd, byl bez lékii (i matka pfed porodem)

NO: od narozeni dle matky vétsi penis, vice pigmentované skrotum, hrubsi hldsek, po 2. r. acne na
cele, po 3. roce nejprove oj., pak stile vyraznéjsi pubické ochlupeni, matka sla pozdéji k vysetreni, odtud
z DS odeslin do endokrinol. poradny.

U nds vysetien ve véku 4 r. 2/12, dité je zfetelné vétsi proti svym vrstevnikiim, md ndpadnou
muskulaturu, M 118 cm, odp. témér 7letému ditéti /P nad 97, +3s/, H 24,20 kg, nad 97, +3,5 s/, VV
+3 r., bia zretelné nad bispin /30,24/, kratsi DS /55/, thyreoidea nezv., jitra nezv., penis 8 cm.,
pigmentace penisu i skrota, hlubsi hlas, na cele acne, puberta dle Tannera /T1 - va ve skrotu, jen mirné
akcentovand, jen o mdlo vétsi I. varle, P2, AO/.

Ossifikace: odp 7 r., sella rtg, CT - negat. nilez

OP: fysiol. ndlez, funkce SZ v normé, iontogram v normé, JT v normé, plasmat T 5,0 nmol/l |, UZ
bricha bpn.

Dalsi vysetteni absolvoval na vyssim pracovisti DK v Olomouci, kde doplnéno:

LH-RH test: FSH /1,5..2,5..2,0 IU/l/

LH: vsechny poststimul. hladiny pod 0,5 IU/I

USG varlat: nachdzi nepravidelnou strukturu v dolni ¢isti I. varlete, A-dion 1,5, tu markry negat.
Vzhledem k témto vysledkiim indikovdna operace pro susp. tu l. gonddy.

Pti operaci nalezen dobre ohraniceny vitvar v dolni cdsti levého varlete - histol. potvrzuje tu z Leydig.
bb, histol. benigni adenom, avsak hormon. aktioni.

Provedena enukleace tumoru, pooperacni priibéh bez komplikaci, zhojeno per primam,

ndsleduje rychly pokles plasmat. testosteronu /5,0...0,6 nmol/l....0,3, pod 0,3 nmol/l/, k USG obou va
v normé, dosud nedoslo k recidivé. Akne ustoupilo, pubarche bez dalsi progrese, dle lékarky DS chlapec
normdlné prospivd, k nam na kontroly nechodi, dle DS je zcela bez potiZi.

Cilem sdéleni bylo poukdzat na moznost organické priciny predcasné puberty - v tomto pfipadé
tumoru z Leydig bb.

Sekunddrni amenorea
V Janstovd!, | Stérba?, O Magnova?
IDK FN Ostrava, 2Onkologické odd. DK FN Brno

14letd obézni pacientka prichdzi v 6/2000 k vysetfeni pro amenoreu. V anamnéze v 7 letech prechodnd
hematurie, sledovand dosud v nefrologické ambulanci. Menarche ve 12,5 letech, menses pravidelné, od
2/2000 amenorea. 4/2000 gynekologické vysetieni v rajonu, palp. nilez bpn. Aplikovan Agolutin,
menses probéhly, ale dile amenorea. Horm. hladiny v normé, testosteron 1,81 nmol/l. Odeslina
k endokrinologickému vysetreni.

Obj.: vyska 173 cm (97%), vdha 109,8 kg (+40kg nad 97 %)

Vyrazné hruby hlas, zarudld kiiZe v obliceji a na akrech.

Mammy M3, sek. pohl. Znaky P4, A4. Diff. zvétsend tukovd vrstva, strie na brise, bocich a pazich. TK
115/70 mmHg. FSH 1,5 LH 3,9 U/l E2 0,165 nmol/l testosteron 15,1 nmol/l SHBG 15 nmol/l FAI
98% kortisol 356 170HP 8 nmol/l DHEAS 7,4 umol/l pro hyperandrogenni stav indikovin ACTH
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test a CT nadledvin a malé pinve. ACTH test bpn., CT prokazuje tumor. expanzi levého ovaria
nejspise ze Sertoliho-Leydigovijch bb, polycystické pravé ovarium.

7/2000 oper. teseni na détské onkologii v Brné. Histologicky Arrhenoblastom, jen mirnd mitotickd
aktivita. CT plic a mediastina bpn. Scinti skeletu bpn. Pooperacné pokles testosteronu, tu markry
negationi. Troalé sledovini na détské onkologii v Brné a endokrinologické sledovini v Ostrave.

Swyeriiv syndrom u 15leté divky

H Gerzovd, ] Mlddénka, R Cufik, | Stérba, P Koliba, A Kudélkovd, S Sirtickovd
Porodnicko-gynekologicka klinika FNsP Ostrava

Ustav patologie FNsP Ostrava

Klinika détské onkologie FDN Brno

Ustav genetiky FNsP Ostrava

15letd divka s kongenitdlnim defektem ledvin, s chronickym nefrotickym syndromem II. stupné byla
vysetrena gynekologem pro rezistenci v malé panvi a dutiné brisni. Cushingoidni postava, vyska 160
cm, hmotnost 64 kg, Tannerova kriteria M2, Al, P3. Primdrni amenorea, sporé axildrni a pubické
ochlupent, prsy malé. Gynekologické vysetieni ozrejmilo zevni genitdl Zensky, intaktni hymen, malou
vaginu s drobnym cipkem, rektdlnim vysetfenim zjisténa mald prepubertilni déloZka a hmatny tumor
15cm v priiméru, ultrasonograficky potvrzeno. Laborator: FSH 154,7 U/l, LH 44,7 U/l, HCG 102 U/,
CA 125 53 U/ml, LDH 18,4 ukat/l, ostatni tumormarkery a screeenig negativni. Cytogeneticky
stanoven karyotyp 46XY.

Preoperacné stanovujeme diagnozu malignity (vs. dysgerminomu) u divky se Swyerovym syndromem
(= Cistd gonadidlni dysgeneze s karyotypem 46XY, muzsky pseudohermaphroditismus, hypergonado-
tropni hypogonadismus) zpiisobeny defektem (bodovd mutace Ci delece) SRY genu na krdtkém
raménku Y chromosomu.

U téchto pacientil je riziko maligniho zvrhnuti dysgenetickych gondd vysoké (v tomto pripadé bohuZel
diagnoza pozdé). Je indikovand primdrné oboustrannd gonadektomie (pokud jesté neni pritomen
ndador). U této pacientky jsme provedli laparotomii - nddor vychdzel z levé gonddy, 15x15 cm, vazil
670 g. Rychld histologie béhem operace potvrdila malignitu - cisty dysgerminom. Vzhledem k
chronickému nefrotickému syndromu II. stupné byla provedena kompletni radikdlni operace -
hysterektomie, adnexektomie oboustrannd, omentektomie, APPE a lymfonodektomie panevnich uzlin.
Histopatologicky nilez v obou dysgenetickych gondddch pozitivni, podbranicni stér pozitioni -
stadium onemocnéni Illc. Po zhojeni ndsledovala chemoterapie - ctyri cykly BEP.

Nyni je pacientka 2,5 roku po prodélané operaci v remisi, na substitucni terapii estrogeny, trvale
medikuje kortikoidy.

Zavér: stanoveni diagnozy Swyerova syndromu v co nejutlejsim véku, je indikovand profylakticka
gonadektomie, podle dosaZené vysky eventudlné lécba riistovym hormonem a trvald substituce
estrogeny. V budoucnu pri ponechané déloze moznosti metod IVF a ET u téchto pacienti.
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Makroadenom hypofyzy se sekreci prolaktinu u 16leté divky
V Rakosnikova, | Lebl
Klinika deéti a dorostu 3.LF UK a FNKV, Praha

Adenomy se sekreci prolaktinu jsou mnejcastéjsi sekrecni adenomy hypofyzy. Pokud vznikne
prolaktinom jiz v puberté, zpisobi zistavu pubertdlniho vyvoje a u dévcat primdrni amenoreu.
Priznaky onemocnéni nemusi byt u déti alarmujici, tumory byvaji castéji diagnostikoviny v
pokrocilém stadiu makroadenomii. Rozsdhlé expanzivni procesy mohou vést k hypopituitarismu
(zejména k poruse somatotropnich funkci) a kitlaku zrakové drihy. Ackoli jsou prolaktinomy
v détstvi vzdcnym az raritnim onemocnénim, je jejich spravnd diagnostika diileZitd, nebot™ zpiisob
jejich lécby se proti ostatnim adenomiim hypofyzy zdsadné lisi.

16letd divka s nevyznamnou rodinnou i osobni anamnézou byla doporucena k endokrinologickému
vysetfeni na nase pracovisté pro primdrni amenoreu s hyperprolaktinémii a 2 mésice trvajici
intenzivni cefaleu. Vysokd hladina prolaktinu spolu s prepubertdlnim obrazem v cytologickém
vysetreni PB a nepritomnost D. bacilu v MOP II byla diagnostikovdna p7i gynekologickém vysetreni,
které pacientka absolvovala pro opozdény ndstup menarché.

Béhem krdtkodobé hospitalizace, kterd vedla k definitivni diagnoéze, byla divka bez subjektivnich obtiZi,
somaticky ndlez pri vivodnim vysetieni - vyska 171 cm (80. percentil), vaha 54 kg, M 2-3, PH 4,
organovy ndlez fyziologicky a celkovy stav bez alterace. Stanoveni hormondlnich hladin potvrdilo
vysoky s-PRL 329 ng/ml (n. 3,0-27), hodnoty gonadotropinii, estradiolu a TSH byly v mezich normy.
Vysetieni perimetru a ocniho pozadi prokdzalo fyziologicky ndlez s prakticky normdlnim rozsahem
zorného pole. Pfi NMR a nasledné CT byl zobrazen rozsahly selldrni tumor se supraseldrni propagaci
velikosti 18x20mm s castecné likvorekvivalentni strukturou bez pritomnosti kalcifikaci. Vysledky
laboratornich a zobrazovacich metod potvrdily definitioni diagnézu - makroadenom hypofyzy se
sekreci prolaktinu. V souladu s diagnézou byla zahdjena lécba Dostinexem tbl v ddvce 0,25 mg 1x
tydné. Divka je ddle sledovina ambulantné, v intervalech 3 tydnii je vysetfovin s-PRL a perimetr,
plynule je zvysovina ddvka Dostinexu tbl (+0,25mg kazdé 3 tydny). Béhem 2 mésicii doslo k
vyznamnému poklesu s-PRL na 116 ng/ml. VysSetieni perimetru a zorného pole nesvédci pro progresi
lokdlniho ndlezu. V ndsledujicim mésici se uskutecni kontrolni zobrazeni hypofyzy, kde ocekdvime
redukci tumorozni tkiné.

Idiopaticky hypogonadotropni hypogonadismus diagnostikovany u
pacienta s opoZdénym pubertdilnim vijvojem

D Marsilkova, D Novodvorska, O Obrova

Deétské endokrinologické ordinace Praha 9 a Praha 4

Idiopaticky hypogonadotropni hypogonadismus je syndrom charakterizovany nedostatecnou sekreci
gonadotropinii, nizkou hladinou testosteronu, hypoplazii varlat a normdlnim ndlezem pfi vysetfeni
magnetickou rezonanci.

Uvdadime pozorovani pacienta, kterého sledujeme od 18 let veku, kdy byl doporucen pro opoZdény
vyvoj sekunddrnich pohlavnich znakil. Pri pronim vysetteni mévil 172 cm (17. percentil), vizil 67 kg
(73. percentil), BMI=23, Tanner A3, P2-3, G1.

Z nasich ndlezui wvddime: RTG - kostni vék odp. 14-15 letiim, oteviené epifyzdrni Sterbiny na rukou i
dlouhych kostech, norm. ndlez na selle; LH 0,3 1U/I, FSH 0,5 IU/I, testosteron 4,6 nmol/l (bez odezvy
po Praedynovém testu); ostatni hypofyzarni hormony byly v normé. Vysledky LH-RH testu svédci pro
diagnozu IHH. ORL vysetteni konstatuje hypoosmii.

Zpocitku byl lécen HCG (Pregnyl®) zcela bez efektu, poté doslo ke zméné terapie na perordilni a
posléze parenterdlni testosteron (Undestor®, Sustanon®) s priznivym efektem z hlediska riistu i vijvoje
genitdlu; po mésicni terapii tabletami a ndsledujicich 4 injekcich (ve 2-3 tydennich intervalech) byla
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velikost testes i penisu na spodni hranici normy dospélého véku. V soucasné dobé pokracuje
substitucni terapie.

Idiopaticky hypogonadotropni hypogonadismus obvykle probihd pod obrazem opozZdéného pubertilniho
vyvoje, casto hereditirné podminéného. Ve spojeni sanosmii nebo hypoosmii je uvdidén jako
Kallmannitv  syndrom. Rozbor pozorovini dokladuje nutnost komplexniho vysetfeni u wvsech
nemocnych s opoZdénym pubertdlnim vyvojem a nasazeni vcasné lécby, a to i pro nutny dopad na
psychiku pacientil.

Gynekomastie
O Capek
Deétské oddeleni Okresni nemocnice Cheb

J.J., chlapec, 16 let

RA: matka 1963, zdr., v jeji anam. endokrinopatie neni, jeji sestra md cystu stitné Zlazy, matka po
oper. kolena, otec zdr.; otec 1958, endokrinopatii popird, jeho rodina bez zitéZe

OA: z 1. gr., fysiol. pribéhu, perinatilni anam. bez pozoruhodnosti, porod spont., zahl., 3000 g / 49
cm, po porodu v porddku, kycle bpn, kojenecké obdobi bpn. Pro levostranny kryptorchismus lécen
Praedynem. V predskolnim véku recidivujici bronchitidy, pozdéji oper. kolena, riist/vyvoj dle JPP u
DPL pfiméteny. Zacitek puberty kolem 13.roku, od té doby intensivni riist. Priimérny prospéch ve
skole — dyslektik. Aktivni sportovec — basketball.

NO: dopor. k vys. v endokrinologické poradné pri détském oddéleni ve veku 15,5 roku na jare 2000. Ma
problémy s pobolivanim v oblasti obou prsnich Zlaz. Vpravo potiZe setrvalé, vlevo intermitentni. V lété
1999 vys. DPL prsni Zlazy USG - shledina gynekomastie , prsni Zldazy velikosti 49x46x16 mm,
zobrazena i jemnd struktura duktii.

SP: wvyska 182 cm (85.percentil vysky) / viha 65 kg TK 120/70 mm Hg. Vadné drZeni téla, hrudni
kyfoza, mirnd gynekomastie oboustranné, Zlizové téleso prsni Zlazy hmatné oboustranné, nebol.,
odhadem asi 4-5 cm v priuméru. Pubertdlni zmény odpovidajici véku, dle Tannera P3 , penis pfim.,
testes dle orchidometru oboustranné kolem 10 ccm, obé ve skrotu. Struma nent.

Vysetteni : USG - oboustranné zvyraznéni Zlaz, vlevo laterolateralné asi 48 mm, kraniokauddilné 40
mm, vyska parenchymu do 19 mm, vpravo LL 46 mm, CC do 36 mm, vyska do 16 mm. LoZiskové
zmény nezjistény.

Hormony: FSH 50,8 IU/I, LH 17,1 1U/l, TEST 7,9 nmol/l, ESTD 0,07 nmol/l.

Viyvoj: kontrola ve véku 16 let a | mésic::185 cm / 69 kg, gynekomastie beze zmény, bez novych potiZi
USG : vpravo LL do 19 mm, CC 26 mm, vlevo LL 19 mm, CC 20 mm, srvn. s predch. vys. - regrese
Hormony: FSH 86,5 IU/l, LH 23,2 1U/l, TEST 9,0 nmol/l, ESTD 0,22 nmol/

Cytogenetické vysetieni - dr.Losan - I/01 (vék 16 let a 4 mésice)

Karyotyp 47,XXY ve vsech hodnocenijch mitozdch

Zidver:  Klinefelterti syndrom, karyotyp 47, XXY wve vsech hodnocenych mitozdch. Genealogické
vysetreni — izolovany vyskyt sy XXY u naseho pacienta.

Typicky ndlez vysokych hladin GT u naseho 16letého pacienta bez projevii ve smyslu atrofie varlat,
normdlni hladina testosteronu, neprilis vyraznd a moznd i regredujici gynekomastie jako fakticky
jediny klinicky priznak. Jinak bezproblémovy l6lety SS, chovini muzské - ,,adolescentni”, aktivni
sportovec.

Dopor: Trvalé endokrinologické sledovini, vijhledové po 18.roce spermiogram.
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Ptipad 17,5letého chlapce s obezitou
I Roschlova
détské oddéleni, Nemocnice ve Frydku-Mistku

17,5lety chlapec odesldn do endokrinologické ambulance pro obezitu.

Oba rodice obézni, sestra po operaci stitnice, pravdépodobné pro thyreotoxikozu. Chlapec
s opakovanymi bronchitidami v ranném détstvi. Alergie na peti a prach, bez trvalé lécby. Oboustrannd
orchidopexe - v 10 a 15 letech, endokrinologicky vysetren nebyl. Sexudlni ochlupeni zhruba od 15 let
véku. Asi rok postupny ndriist hmotnosti, jiné potize neuddny.

Obj. ndlez: 172,5 cm - 25 percentil / 89 kg - 4 kg nad 97 percentil. Vadné drZeni. Postava lehce
dysproporciondlni s kratsim hornim segmentem a relativné delsimi koncetinami. Obezita, zejména na
trupu a brise. Srdce, plice bpn., bficho palpacné bpn. Struma nehmatnd. Gynekomastie bilaterdlni 4
cm, s podilem tukové slozky. Pubertdlni stav: A4 G4 P4 dle Tannera. Penis bpn. Hypotrofickd varlata,
billaterdlné objem 8 ml.

Laboratorni vys.: chol. 5,2 HDL chol. 1,4 Tg 4,2, TSH 1,56 mIU/l, ranni kortisol 9,5 ug/dl, prolaktin
12,7 ng/ml, testosteron 8,2 nmol/l, FSH 25,0, LH 21,0 IU/I.

Karyotyp: 47 XXY

Ré: Klinefelteriiv sy. Obezita s hyperlipoproteinémii

Lécba: Raciondlni strava, zména pohybového reZimu, Proviron 25 mg 2 krdt denné [ tbl.

Soucasny stav: Po Provironu subjektivné zlepsena svalovd sila a vijkonnost. Ve véku témér 22 let 173
cm / 88,5 kg, tidsi vous, testes 10 ml billaterdlné, A5 G5 P5 dle Tannera. Laboratorné testosteron
12,24 FSH 33,2 LH 10,0.



20

Nadledviny

Vijznam ultrasonografie nadledvin v diagnostice virilizujicich stavii
] Venhacova, | Zapletalovd, D Mayerova
Détska klinika LF UP a FN Olomouc

Dévditko bylo pfevzato do péce ve véku 18 mésicii. Béhem proniho roku véku se vyvijelo fyziologicky,
bylo léceno jen pro opakované furunkly zevniho zvukovodu. V 1. roce konstatoval PLDD zvétseny
klitoris. Po ctyfech mésicich zjistila matka pubarché. Gynekologické vysetreni vcetné USG
neprokazovalo kromé hypertrofie klitoris jinou patologii. Ndsledné détsky endokrinolog zjistil vysoké
hladiny DHEA-S a 17-OH-P v séru, hladiny FSH, LH, TSH a iontii byly normdlni. Ossifikace byla
urychlend o Sest mésicii a od roku véku bylo patrné riistové zrychleni (posun vysky z 90. na 97.
percentil). Pacientka byla odeslina s dg. adrenogenitdlni syndrom - virilizujici forma deficitu 21
hydroxyldzy bez solné poruchy.

Somaticky vyvoj pri prevzeti : veék 1,5 roku, vyska 87 cm (+ 2,2 SDS), 17,1 kg (+ 4 SDS), kostni vék
odpovidal 2,6 roku, P3 dle Tannera. Robustni postava s hrubymi rysy, mastnou pleti a akné, hluboky
drsny hlas, vyraznd hypertrofie klitoris.

USG nadledvin jako 1. ambulantni vysetfeni prokdzala hypoechogenni kulovity ostfe ohraniceny
itvar v pravé nadledviné velikosti 70x58 mm, odtlacujici pravou ledvinu a tésné naléhajici na dolni
dutou Zilu. Nasledné CT vysetreni nadledvin bylo se stejnym ndlezem, okolni uzliny nebyly zvétseny.
V séru byly zjistény vysoké hladiny androgenii (a-dion 9,33 ng/ml, testosteron 17,5 nmol/l, DHEA-S
nad 10 mg/l) a 17-OH-P (21,77 nmol/l), normdlni bazilni hladiny FSH, LH, E 2, kortizolu a ACTH.
Rtg plic byl bez patologie, z tumor markerit méla vyssi beta 2 mikroglobulin.

Pi pravostranné adrenalectomii byl odstranén cely tumor s neporusenym pouzdrem o hmotnosti 240
g. Histologické vysetfeni svédcilo pro vs. adrenokortikdlni adenom. Za tyden po operaci doslo k
poklesu androgenii k normeé.

Dité je 5 mésicii po operaci a bude trvale sledovdno. I kdyzZ histologické vysetient nejevilo jednoznacné
zndmky adenokarcinomu, prognoza je vzhledem k véku a velikosti tumoru nejista.

Zavér: USG nadledvin pati v ramci diferencidlni diagnostiky virilizujicich stavii k zdkladnim
vysetrovacim metoddm.

Novd mutace DAX-1 genu a nekompletni hypogonadotropni hypogona-
dismus

S Kolouskova, D Zemkovd, M Svnajderova', Z Summnik, O Cinek, | Vavrinec, M
Peter

2. detska klinika, FN Motol, Praha

Dlouhodobé sledujeme dnes jiz 21letého chlapce. Ve véku 6 tydnii se rozvinul metabolicky rozvrat.
Byla diagnostikovina kongenitdlni adrendlni hyperplizie a zahdjena 1écba gluko- a mineralo-
kortikoidem. Pri 1écbé se riist pohyboval v prediktivnim pdasmu, kostni vék odpovidal kalenddrnimu az
do 12 let, kdy se objevily proni znamky spontinni puberty. Hladina testosteronu se pohybovala
v rozmezi 0,9-1,7 nmol/l, FSH bylo lehce nad normou, LH na dolni hranici normy, pubické ochlupeni
dle Tannera 2, testikuldrni volum bilaterdlné 6-8 ml. ProtoZe béhem dalsich 3 let nebyla patrnd
progrese puberty, byl proveden GnRH test, hladiny gonadotropinii se nezménily (FSH 9,1/10,1
IU/ml, LH 0,04/0,5 mIU/ml). V hCG testu stoupla hladina testosteronu (0,14/6,9 nmol/l), proto byla
zahdjena lécba hCG v ddvce 1500 IU 1x tydné. Béhem rocniho poddvini puberta nepostupovala
(testes 6-8 bilat, P 2-3), ale doslo k vyvoji eunuchoidniho habitu. Proto jsme zahdjili lécbu androgeny
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ve stoupajici davce. Béhem ndsledujicich 2 let doslo k virilizaci (P 5, penis 5, ale objem testes se
nezmeénil 6-8 bilat.), zlepsila se proporcionalita postavy, riist byl ukoncen. Pro podezieni na adrendlni
hypopldzii kongenitilni (AHC) bylo provedeno molekuldrné genetické vysetieni a zjisténa mutace
DAX-1 genu.

Zaveér: pacienti s DAX-1 mutaci mohou mit velmi vzdcné spontinni zacdtek puberty, puberta vsak
zpravidla nepostupuje a rozviji se centrdlni hypogonadismus.

Pouceni z problematické poruchy steroidogeneze
B Kalvachova
Endokrinologicky tistav, Praha

Pac. Pavla, vék 3r10 mésicii. Porod v 36.tydnu, 2 200g / 45cm, osvojené dité, tidaje o biologickych
rodicich nejsou zndmy.V 16ti mésicich stanovena dg. VAH - prostd forma a zahdjena substitucneé-
supresni lécba hydrocortizonem v ddvce 15 mg/24hod. Divka postupné zvysSovina pro opakované
nizké kortizolemie. Pro stavy dusnosti ordinovin Zaditen.

P#i prvé navstévé u nds vyska 93,7cm (- 1 pdasmo pod 3.perc.), hmotnost 19 kg, zfetelné cushingoidni
rysy. TK 130/85, CUBA T skore - 0,6, kortizolemie 63 nmol/l (15 hod. po poddini hydrocortizonu),
IGF-1 531 ug/l. Béhem 3 tydnii redukce davky na polovinu, pti kontrole kortizolemie 289 nmol/l po 12
hod. od posledniho poddini, za 6 tydnii po dalsim sniZeni na 10 mg/24 hod. hladina kortizolu 172
nmol/l po 2 hodindch od poddni ranni davky.

Mezitim provedena tato vys.: sonografické podezieni na hyperplasii nadledvin CT vys. nepotvrdilo,
rtg selly norm. ndlez, kostni vék odpovidal 1-1,5 roku. Kromé episody gastroenteritidy zdravotné bez
problémii, zména z introvertovaného, plactivého a mdlo pohyblivého ditéte k normé byla zretelnd. Po 9
tydnech sledovdni sniZena ddavka hydrocortizonu na 5 mg/24 hod., po 14 tydnech na 2,5 mg/24 hod.

Za 4 mésice byla 1écba vysazena tiplné. V tomto obdobi bylo zajimavé opakované zvyseni teploty do 38
st. v intervalu cca | mésic, kromé uinavy bezpriznakové, po podani hydrocortizonu v cipku do rina bez
teploty. Doporuceno vysadit Zaditen. ACTH test proveden s odstupem nékolika mésicii po vysazent,
ve véku 5r, normilni ndlez. Pfi posledni nasi kontrole ve véku 6r8m méri Pavla 1154 cm
(15.percentil), vizi 18,4 kg, CUBA T skore 0,2, TK 110/80, kortizolemie 317 mnol/l. Divka bez
jakékoli terapie prospivd dobre .

Zavér: iatrogenni hyperkortizolismus

Poucent a diskuse :1/ diagnostika sy VAH md svd viskali zejména u déti nedonosenych, 2/ proc byly
hladiny kortizolu nizké ve dnech kontroly ?, 3/ proc¢ pediatry do témér 4 let véku ditéte klinické
symptomy nezaujaly ?,4/ restituce adrendlni osy u malého ditéte je rychld.

Vrozend adrendlni hyperplazie ?
B Skalickd, endokrinologicka poradna Liberec

Nyni 18imésicni holcicka byla poslina do nasi poradny ihned po propusténi z porodnice. Dité bylo
donosené,zralé, z fyziologického téhotenstvi, porod i poporodni pritbéh bez odchylek. Néapadné bylo
ihned po porodu zvétseni clitoris. Jiné malformace nebyly. Odebrany 170OH-progesteron byl zvyseny,
mineraly v normé. Dité nezvracelo, bylo plné kojené, prospivalo a proto bylo sledovino pouze
ambulantné. Dalst laboratorni odbéry ve 14 dnech véku potvrdily zvyseny 170OH-progesteron, 170H-
pregnenolon, mnormdlni hladiny DHEA i DHEAs, kortizolu, 11 i 21 deoxykortizolu, 11
deoxykortikosteronu. Minerdly stdle bez odchylek, dité prospiva.

Dalsi vyvoj byl prekvapivy. Klinicky stav se zacal upravovat, clitoris se zmensoval a do 3 mésicii byl
zcela skryt mezi labia maiora, zustal pouze ponékud vétsi, nez je obuvyklé. Soucasné spontinné
ustupovaly zvysené hladiny 170OH-progesteronu. Na 3 mésicich byly normdlni. Dité se vyvijelo zcela
fyziologicky, rostlo rovnomérné normalni riistovou rychlosti v pasmu -1,5 SD, viha k vysce rovnéz
pti dolni hranici normy, ale pririistky byly plynulé. Do | roku prodélalo pouze lehky respiracni infekt
s teplotami odléceny symptomaticky a bez komplikaci. Plné kojeno bylo do 15 mésicil. I v soucasné
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dobé jsou laboratorni hodnoty v normé. Zdhadou ziistivd etiologie prechodnijch zmén v pronich 3
mésicich Zivota ditéte, nebot matka popird jakoukoli medikaci ¢i chorobu v téhotenstvr .

Neobvykla pficina primdrni amenorey
Z Sumnik, S Kolouskovd, M Snajderova
I1.detska klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Sestnctiletd divka prichdzi na vysetieni ke gynekologovi pro primdrni anemoreu. Rodinnd anamnéza
je bezvyznamnd, divka dosud vdznéji nestonala. V objektivnim ndlezu dominuje absence pubertilniho
vyvoje (M1, P1, A1) a eunuchoidni habitus. Ostatni fyzikdlni ndlez byl hodnocen jako normadlni.

Bylo provedeno zdkladni laboratorni vysetfeni s ndlezem zvysenych hladin gonadotropinii, nizkého
estradiolu i testosteronu. Biochemické uvysetreni séra neprokizalo Zddné odchylky. V ramci
gynekologického vysetieni bylo provedeno ultrazvukové vysetreni malé pdanve: ovaria ani déloha
nebyla nalezena, vagina byla hodnocena jako slepé koncici. Karyotyp : 46 XY.

Na ziklade téchto nalezii byla pfislusnym gynekologem stanovena diagnosa testikuldrni feminizace a
divka byla odeslina k provedeni oboustranné gonadektomie. Tento vykon probéhl bez komplikaci,
druhy pooperacni den vsak pacientka zacala uddvat zvysenou unavnost, vertigo a bolesti hlavy.
Provedend statimovd vysetreni prokdzala téZkou hypokalémii (2,2 mmol/l) p#i normdlni hladiné natria
a ddle byla zjisténa hypertenze (160/120). S témito ndlezy byla pacientka preloZena na oddéleni détské
endokrinologie.

Zde jsme pfi prijeti zpochybnili uvedenou diagnézu a na zdikladé jiz provedenych vysetieni jsme
vyslovili podezieni na deficit 17-alfa hydroxyldzy. Proto byla po kompletnich odbérech neprodlené
zahdjena terapie kortikoidy a substituce kaliem. Efekt se dostavil a do 24 hodin ustoupily klinické
obtize a doslo k normalizaci kalémie i hodnot krevniho tlaku.

Vysetieni steroidniho spektra diagnézu potvrdilo. Molekuldrné genetickd analyza provedend na
zahranicnim pracovisti neprokdzala nékterou ze znamych mutaci genu pro 17-alfa hydroxyldzu, coz
vsak diagnozu nijak nezpochybriuje.

Pacientka je na trvalé substituci kortikoidy a estrogenem a dati se ji velmi dobre.

Hypoglykemie u novorozence - dif. dg. problém
E Chvojkovadl, | Dort!, R Pomahacovad?
INeonatologické oddeleni FN Plzen

2Deétska klinika FN Plzer

V den narozeni byl na JIP pfijat donoseny hypotroficky novorozenec (dévce) z rizikové gravidity
(hypotrofizace plodu) po porodu sekci pro patologické CTG, zapdchajici kasovitd plodovd voda. Pricinu
hypotrofizace se nepodatilo oztejmit (karyotyp v normé, adndtni infekce neprokdziny). Po prekladu na
JIP se objevuji hypoglykémie a hypokalcémie. Hypokalcémie byla upravena béhem proniho dne,
hypoglykémie si vyZidala parenterilni privod glukozy, aplikaci Glukagonu s nepresvédcivym efektem,
k normalizaci hladin doslo az po zahdjeni poddvini hydrokortisonu. Byly vylouceny vrozené vady
metabolismu, potvrzen hypokortikalismus, mineralokortikoidy v normé. Komplikace kardiologickd
v souvislosti s PDA v druhém tydnu Zivota, dle neurologického obrazu HIE 1. stupné. Ve stiri 3
tydnil byla propusténa na substitucni divce hydrokortisonu, pravidelné prospivajici. Ve stari 3,5
mésice proveden Synacthenovy test, ktery prokdzal dobrou sekrecni schopnost nadledvin. Bylo
pristoupeno k postupnému vysazovini lécby, které probéhlo bez rusivych prihod.

Ptipad uzavirdme jako prechodnou adrendlni insuficienci v diisledku adndrni hypotrofie, prenatilni
hypoxie.
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Protrahované bezvédomi s kiecemi nejasné etiologie
K Dimova
Deétskeé oddeleni, nemocnice Kladno

Chlapec, nar. 8/96 - nyni 4,5letyj, v dobé zacitku vysetfovdni 3,5lety.

RA: rodice zdravi, 2 sourozenci zdrdvi, zachvatovité onemocnéni 0

OA: ze 2. fyziologické gravidity, porod a poporodni adaptace v normé, ph 30008, nektisen, prospival,
PM vyjvoj v normé, nemocnost béznd, vaznéji dosud nestonal, léky trvale nebere

Status praesens: 3,5lety, drobny, kosti a svaly bez deformit, kiiZe bez patolog. eflorescenct, vitiligo 0,
hydratace dobrd, interni ndlez v normé, vaha 13 kg, vijska 96 cm - mezi 3. a 10. percentilem (otec 172
cm, matka 154 cm)

Proni hospitalizace 11/1999: pfijat pro kiece s protrahovanym bezvédomim nejasné etiologie, kdy pred
tim doma asi 3x zvracel, den pted prijetim nechutenstvi a inava, pfi prijeti v bezvédomi, krece jiz
nejsou, reaguje na bolestivé podnéty cilenym pohybem, na osloveni nereaguje, asi za 6 hodin se
probird, dale pak klinicky stav dobry, TK v normeé

natrium 124...123...128...136 mmol/l, kalium 5,7...4,3 mmol/l, chloridy 93...104 mmol/l, glykémie
3,1...3,4...5,6 mmol/l, laktdt 0,6...1,9 mmol/l, pH 7,28...7,36...7,41, kortisol (den po pfijeti) 93
nmol/l, profil kortisolu: 237...463...118...140...47 nmol/l

ostatni laboratorni odbéry: urea, kreatinin, JT, albumin, osmolalita séra, CRP, KO - v normé
vysetrenti liquoru, toxikologie, EEG v¢. po spdankové deprivaci, CT mozku, ocni pozadi, neurolog - vse
s normdlnim nilezem

Na pozvini do endokrinologické ambulance se 2x nedostavil

Druha hospitalizace 3/2000: pfijat pro febrilie, inavu a meningismus, pro lacundrni anginu nasazena
antibiotika, na oddéleni bez zndmek meningedlni iritace, klinicky stav se rychle zlepsuje, bezvédomi
nebo krece 0, TK v normé

natrium 129...136 mmol/l, laktdt 1,6 mmol/l, glykemie, kalium, chloridy - v normé

kontrolni EEG a neurologicka kontrola - v normé

Vysetteni v endokrinologické ambulanci:

somaticky stav v normé, TK v normé, opakované Na, K, Cl, glykemie - vSe v normé, volny T4, TSH -
v normé, C-peptid 229 pmol/l (norma 206-940), hladina insulinu 3,1 mIU/l (norma 3,0-17,0), STH
3,1 ug/l, IGF-168 (-1,0 SD)

profil kortisolu (8h..12h..16h..20h..24h): 487..194..92..16..20 nmol/l

ACTH: 68,4 ng/l (10...60), plazmatickd reninovd aktivita: 0,801 ug/l/h (norma 0,700-2,60)
protilatky proti nadledvinam: zona glomerulosa, fascikulata, reticularis, dreni — vse negativni

kortisol + ACTH: 7,00 16,00

kortisol 454 232

ACTH 74,4 88,1
Synactenovy test: 0’ 30° 60"
kortisol 537 681 799 nmol/l

odpad 17-KS/24 hod. pred Synactenovym testem: 5,76 umol/l

v den Synactenového testu: 5,05 umol/l
volny kortisol v moci/24 hod.:pred Synactenovym testem 40 nmol/l (38...208)

po Synactenovém testu 36,4 nmol/l

metabolicky screening: vysledky vysetieni nepodporuji podezieni na deficit biotinidasy, deficit
adenylsukcinatlyasy, organickou acidurii, poruchu metabolismu karnitinu. Prokazujeme mirnou
hypourikemii
USG nadledvin: normalni struktura ledvin a nadledvin



Vysetteni v endokrinologickém tvistavu:

rozsiteny ACTH test: 0’
kortisol 502
testosteron 2,28
17-OH-progesteron 0,59
androstendion 227
SHBG 154,0
dihydrotestosteron 0,21
aldosteron 0,34
11-deoxykortisol 1,95

11-OH-pregnenolon 0,2
11-deoxykortikosteron 0,19

celkové hodnoceni rozsireného ACTH testu:

30°
842
1,95
2,72
2,71

0,71
3,23
2,5

0,70

60"
755
1,64
3,01
3,40

0,65
3,41
7,3

0,77

bazilni hladina kortisolu je v normé, ale zvyjseni po stimulaci je <2x

vzestup 17-OH-P po ACTH sice splriuje kriterium pro late-onset blok 21-OH, ale hladiny jsou tak
nizké, Ze bych pro tento pfipad k nému nepfihliZela; nic nenasvédcuje bloku 3-B-HSD;
mineralokortikoidy jsou v naprostém poradku; bazdlni testosteron je zvyseny, ale toto zvyjseni
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nemiiZeme ptikladat nadledviné, protoZe neni Zadny vzestup po ACTH, mirné zvyseny androstendion

také neni nadledvinového piivodu, je zfejmé v souvislosti se zvysSenim testosteronu, ty jsou diivodem

ke zvyseni SHBG

Zaveér: Castecnd funkcni insuficience nadledvin v.s.



25

Stitna Zlaza

Unava jako hlavni symptom nemoci u dospivajici divky
O Hnikova, E Cerovska, | Zikmund
Klinika déti a dorostu 3.LF UK a FNKV, Praha

Unavovy syndrom byjvd relationé castéji uvideén a vysetfovdn u dospivajicich divek. PFicin miiZe byt
celd fada a pri diagnostické rozvaze casto pomiiZe i peclivd anamneza, vcetné rodinné. Jsou vsak
vyjimky.

14 letd divka, vybornd Zdkyné a nékolik let sportujici jako zdvodni lyZarka, si stéZovala na stupriujici
se unavu posledni 2 mésice. Nakonec uz nedokdzala vyjit na hordch ani mirny svah. PoZadavek
nocniho spanku byval cca 8 hod. a v posleni dobé se prodlouZil na 10 aZ 12 hodin. Jiné potiZe, kromé
horsi tolerance chladu, neuvidéla. Byla afebrilni. PDL ji poslal na kardiolog. vysetreni, odkud byla
doporucena hospitalizace s dg perikarditidy.

Vysetteni: V RA nebyly uvedeny Zddné zdvazné choroby, ani tyreopatie a autoimunni onemocneéni.
Divka byla za vrcholem puberty (Tanner B 4, PH 4, AH 4), menarché pred pul rokem, cykly uz
pravidelné. Vyjska 157 cm (25 perc), tomu odpovidala hmotnost - 50 kg. KiiZe suchd, supila se, zejm.
na predloktich a zddech. Lehce lividni kolorit rtu, fyzikdlni vySetieni vcetné stitné Zlizy, TK a P bylo
v mezich normy.

Patologické nalezy laborat. a dalsi: mirna hypochromni anemie, lehké zvyseni AST, ALT a CPK a FWV,
hypercholesterolemie (7.13 mmol/l) , hypotyroxinemie (tT4 - 15 mmol/l), hypertyrotropinemie (TSH -
170 mIU/L), zvyseni TPO-ab - 166,7 j/ml (norma do 40), ale hTg -ab v normé. Na UZ stitné Zldzy
mensi volum - 7,4 ml (norma dolni hranice cca 10 ml), nepravidelnd echotextura, lehkd
hypoechogenita. Echokardiografie prokazovala difuzni perikardidlni vypotek za predni i zadni sténou,
ca 10 mm (vcelku asi 300 ml), bez nadmérného zvétseni srdce. Neurologické vysetieni konstatovalo
lehky polyneuropaticky syndrom DK.

Diagnoza: primdrni hypotyreoza pti lymfocytirni tyreoiditidé (LT), t.C. s perikardidlnim vypotkem,
anemii a polyneuropatickym syndromem DK.

Lécba: L-T4 (4 mcg/kg/d), Ferronat, Ac. fol. B k (B6, B1), Xanidil.

Dalsi priibéh::rychy ustup unavy. Normalizace vysledkii vysetieni: hormondlni hladiny: T4 do 14
dnii, TSH do 3 tydnii. Cholesterol, AST, ALT, CPK a FW do 14 dnii, stejné i EEG a EKG nilez. KO
do 6 tydnii, kdy rovnéz zcela vymizel perikardidlni vypotek. Pokracovalo zmensovini objemu stitné
Zldzy (do 2 let na 4.8 ml) a stoupal titr TPO-ab (1087 j/ml). Za puil roku od zahdjeni lécby zacala opét
sportovat, ale ne zdvodné. Ddvky L-Tyroxinu potfebné k eutyreoze jsou t.¢. cca 2 mcg/kg/d.

Komentar: ndapadnd vinava, jako dominujici ptiznak neni typickd pro juvenilni LT, kde spise stoji v
popredi porucha riistu, obezita, ev. porucha menstuacniho cyklu, praetibidlni edém, struma a casto
pozitivni RA. Mimotddnd sportovni zdtéZ u nasi pacientky by mohla byt pficinou. S vyjimkami se pri
dif. dg. musi pocitat |

Zdvaznd klinicky némd hypotyreéza
M Coejn
Endokrinologicka ordinace, Poliklinika, Rychnov n. Kn.

Pacientka H.B., vek - 10.5 roku

RA: V rodiné thyreopatie ani jind endokrinopatie nent, otec matky NIDDM na PAD

OA: Z 1. fyziol. gr., porod ve 37. tydnu gr., Phm 2620/48, poporodni adaptace spravnd, byl vyjraznéjsi
novorozenecky icterus — asi 4 dny FT, screening na hypothyreézu byl negat., kojena byla asi 7 mésicii,
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vyvoj kycli a chrupu byl v normé, dosud prodélala jen béZna onemocnéni hornich dych. cest. Operace
0. Vaznéjsi tirazy - v kvétnu 1998 komoce CNS bez bezvédomi. Menarche zatim 0.

AA: po Cefaclenu exantém

SA: chodi do 3. tfidy zdkladni skoly a prospivd s vyznamendnim

NO: Pocitkem roku 1998 matka vyslovila podezieni na strumu, pacientka byla vysetiena u PLDD a
doporuceno vysetieni v nasi ordinaci, kde poprvé vysetena v cervnu 1998. Anamnesticky nezjistény
znamky poruchy funkce sz ani znamky lokal. syndromu; pacientka byla bez jakyjchkoliv subj. obtiZi.
Obj. ndlez pti 1. ndvstévé: normil. somat. nilez, sZ byla mékce nebolestivé diskrétné zv. v isthmu,
laloky byly mékké, nezv., uzly 0, reg. uzliny 0; Tanner: axily 0, B 1, Ph 1. RAS 250 ms.

Priibéh: Vzhledem k diskrétnimu klin. ndlezu a anamnéze zahdjena medikace Jodid 100 1 tbl. d.; p7i
dalsich kontroldach se klinicky stav neménil. Pfi kontrole v listopadu 2000 bylo doporuceno prileZitosné
nechat stanovit TSH - matka toto vsak nechala provést jiz béhem tydne a vysledek byl velmi
prekvapujici — vyraznd elevace TSH s mirnym sniZenim fI'4 a normdl. hladinou t13. Ihned jsme
zahdjili substituci postupné se zvysujici ddavkou tyroxinu, kterd je t.C. 75 ug d., tedy 1.7 ug/kg a T-
hormony jsou v normé. Stanovili jsme dodatecné téz protilatky proti TPO, které byly vyraznéji
pozitivni, proto ukoncena suplementace jodem.

Po zjisténi vysoké hladiny TSH jsme retrospektivné podrobné padtrali po diskrétnich subj. klinickych
zndmkich hypothyredzy (vcéetné dynamiky ristu), ale bezvysledné; téZ po normalizaci hladin T-
hormonii pacientka nepocifovala Zidnou subj. zménu. Snad jedinou zménou mohla byjt hodnota RAS,
kterd v listopadu 2000 byla 280 ms (tedy vzhledem k véku mirné prodlouzend) a v tinoru 2001 jiZ opét
250 ms.

Lab.: TSH 207.5...1.4 mU/l, T4 4.6...13.7 pmol/l, t13 1.2...2.6 nmol/l, protildtky proti TPO
781.0 IU/ml (n. do 50.0), FW, kr. obraz, zdkladni biochem. vysetieni - vnormé, USG sZ -
morfologicky v normé, objem dle Brunna: 2.5+2.6=5.1 ml

Zdvér: Stav uzavirame jako klinicky némou primdrni hypothyreézu autoimunni etiologie

Kazuistiku prezentujeme proto, Ze v endokrinologickych ordinacich se pomérné casto setkdvime
s détmi, které maji jen diskrétni strumu, jsou bez subj. obtizZi a anamnesticky bez znamek neprimeérené
saturace T-hormony; z vyse uvedeného vyplyvd, Ze alesponi pfi vstupnim vysetfeni bychom meéli
stanovit TSH a nespoléhat se jen na klinické vysetieni. V nasi ordinaci jsme béhem poslednich dvou let
timto zpiisobem zachytili nékolik détskijch pacientii s elevaci TSH (v rozmezi 7 — 50 mUy/I).

Neprospivajici kojenec
] Bartosovd
Deétskeé oddeleni, nemocnice Liberec

11mésicni holcicka prijata pro neprospivini a psychomotorickou retardaci. Perinatilni anamnéza je
bezvyznamnd, po porodu zjisténa kongenitilni ptosa vicka. Dosud viznéji nestonala.

Do 6. mésice prospivala, psychomotoricky viyjvoj byl priméreny, kojena 5,5 mésice. Po 6. mésici spatné
pije, je apatickd, unavend, dochdzi k opozdéni az regresi vyvoje. Matka uddvad ztiZeni dychdni pfi piti a
vleZe, pti pldci cirkumordlni cyanosu, zadychdvini p7i rehabilitaci.

Pfi pfijeti ve véku témér 12 mésicii md hmotnost 8 kg /10.perc./, vysku 68 cm /3.p./, obvod hlavy 41
cm /3.p./. Patrna facidlni dysmorfie, loZiska ekzému, ztiZené dyjchini, oslabené pod klicky, jatra + 2cm,
ndpadnd hypotonie svalstva.

Vstupni vysetieni ukdzalo elevaci jaternich testii, CK, vyssi cholesterol, leukocytosu, normocytirni
anemii a zvyseni 1gG. Na RTG plic atelektizy v obou hornich polich, pi neurologickém vysetieni
centrdlni hypotonicky sy s retardaci psychomorického vyvoje.

Zanétlivé parametry, EMA, AGA jsou negativni, ocni vysetfeni, sono mozku, potni test normdlni.
Hodnoty volné T4 nemeéritelné nizké a TSH nad 300 mU/l. Na zikladé SKH byla vyloucena
kongenitailni hypothyreosa.
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Pacientka propusténa se substituci Euthyroxem, po té prisel vysledek silné pozitivnich protildtek proti
Stitné zldize. Na zikladé tohoto vysetreni a sonografie, kde byl ndlez zvétSené, vijrazné hypoechogenni
Zlazy jsme, stanovili diagnosu autoimunni lymfocytdrni thyreoiditidy.

Pfi 1écbé dochizi k normalizaci patologickyjch laboratornich ndlezii, ke catch up riistu, riistu hlavicky a
akceleraci psychomorického vyvoje.

Funkce nadledvin je normdlni. Zjisténa pozitivita protildtek ovaridlnich, proti steroidy produkujicim
burikdam ovaria, placenty, antiinzulinovych a antiGAD. Je nutné pacientku sledovat pro moznost
vyvoje dalsich endokrinopatii.

Kongenitalni hypotyreoza - dyshormonogeneze u sourozenecké dvojice -
genovy defekt ?

E Al Taji, O Hnikovd, | Lebl

Klinika deti a dorostu 3.LF UK a FNKV, Praha

Divky 10-letou a 7-letou, vlastni sestry, sledujeme od narozeni v endokrinologické ambulanci pro
kongenitilni hypotyredzu diagnostikovanou novorozeneckym screeningem. U rodicii byly vysetieny
funkcni  parametry Stitné Zldzy s normdlnim vysledkem, ani v Sirsi rodiné se nevyskytuji
endokrinopatie. Starsi sestru (z 1. fyziologické gravidity, porod v terminu, spontinni, zdihlavim,
3400g/50 cm) jsme po zichytu ve screeningu hospitalizovali na nasi klinice vr. 1991 od 12. dne
Zivota. V casném novorozeneckém véku pred zahdjenim substitucni 1écby byly vyjadieny nékteré
klinické znamky hypotyredzy (spavost, ikterus, oteviend mald fontanela, mald umbilikdlni hernie,
perikardidlni vypotek, funkcni systolicky Selest). UZ nalez strumy s pravidelnou echotexturou svédcil
pro dyshormonogenezi. Pti substitucni lécbé L-thyroxinem se postupné normalizoval volum stitné
Zlazy, divka je eutyroidni, télesny a psychomotoricky vyvoj probihd fyziologicky. U mladsi sestry (z 2.
fyziologické gravidity, porod v terminu, spontinni, zdhlavim, 3200 g / 50 cm) byla ve 4 dnech véku
zjisténa srdecni vada - plny atrioventrikuldrni kandl, levoizomerismus, aplazie proximdlni cdsti
dolni duté Zily, spolecnd sini, anomdlie mitrdlni chlopné (Ivemarckiiv syndrom ), zpocdtku lécend
konzervativné. Na nasi kliniku byla pro pozitivni screeningové hodnoty prijata 13. den
Zivota, z klinickyjch zndmek hypotyredzy byl pfitomen ikterus, opoZdéné kostni zrdani, hypotonie, v UZ
obrazu struma s pravidelnou echotexturou. Po zahdjeni substitucni terapie L-thyroxinem se postupné
normalizovaly funkcni parametry stitné Zldzy i jeji UZ obraz, divka je eutyroidni, jeji télesny i
psychomotoricky wvyvoj vsak vyznamné ovliviiuje komplikovand srdecni vada a opakované
rekonstrukcni operace indikované od 8 mésicii véku.

Vyskyt kongenitilni hypotyredzy u sourozencii zvysuje pravdépodobnost, Ze je zpiisobena mutaci
v nékterém z kandiddtnich genii. Genové defekty zodpovédné za poruchu biosyntézy tyreoiddlnich
hormonit (dosud zndmé mutace genu pro TPO, pendrin, tyreoglobulin, Na-iodinovy symportér)
vytvdri variabilni fenotypicky obraz, v rodiné se prendsi zejména autozomdlné recesivné. Ocekdvanym
prinosem molekuldrné-genetického vysetreni je nejenom objasnéni genetické podstaty a porozumeéni
patogenezi onemocnéni, ale i ziskani informaci nezbytnych pro genetické poradenstui.

Subklinickda autoimunni tyreopatie u homozygotnich dvojéat a vliv
vnéjsich faktorii na jeji manifestaci

O Philippiova

Endokrinologicka ambulance, poliklinika CDOZS, Brno

Pro zcela diskrétni strumu ,la” byly vysetreny dvé patndctileté divky - homozygotni dvojcata. Obé
byly zcela bez potizi a v klinickém obraze bez zndmek poruchy stitné Zlazy.

Prekvapenim v krevnich testech byl u obou identicky nalez: suprese hladiny TSH a zvyseni hladiny
fT4 pri pozitivnich TPO - ab. Sonografie stitné Zlazy bez odchylek. Po trech tydnech zjistén



28

samovolny pokles fT4 na normu, hladina TSH dile suprimovand, pozitivni také rTSH - ab. 1 v dalsich
opakovanyjch testech se vijsledky neménily.

Diagnosticky uvaZovdno o doznivajici tranzientni hypertyreoze pti autoimunni tyreoditide.

I pres upozornéni na mozZny vyvoj tyreotoxikozy se planovand kontrola neuskutecnila a divky prisly az
po sesti mesicich. Jedna z divek meéla jiz zfetelné tyreodidlni hyperfunkcni priznaky. Obé divky mély
hyperfunkcni laboratorni ndlez: supresi TSH, zvysené hladiny fT4, T3, fI3, a pozitivni TPO - ab. a
rTSH - ab. Na sonografii Stitné Zldzy jiz sniZend echogenita.

Divka s manifestnimi ptiznaky proZila pred mésicem velky stres — iiraz oka s ndslednou plastickou
operaci sitnice, hospitalizaci a prechodné sniZeni vidéni.

Lécba byla u obou zahdjena standardné Carbimazolem. Do Sesti tydnii pokles hladin tyreoiddlnich
hormonii na normu, hladina TSH mimo supresni pdsmo, protildtky ziistdvaji zvysené. V soucasné
dobé se postupné klesd s davkou Carbimazolu.

Familidrni nakupeni autoimunnich tyreopatii je zndmé. Geneticky je zakotven sklon k rozvoji
autoimunity. U homozygotnich dvojcat je shodny vyskyt autoimunni tyreopatie ve 20 az 50%. To
svédci o ticasti negenetickych vlivii. U sledovanyjch dvojcat to byl vliv tirazového a operacniho stresu
na jednu z divek, ktery ziejmé zpiisobil prechod z latentni do manifestni fize choroby. Otdzkou
ziistdvd, zda miiZeme preventivné zasahnout u subklinické hypertyreozy, tak aby nedoslo k jeji klinické
manifestaci.

Juvenilni Graves-Basedowova toxikoza
M Dvoridkova
Endokrinologicky tistav, Praha

16letd pacientka z jiznich Cech p¥ichdzi k vysetieni a k prevzeti do péce pro hyperfunkci stitné Zldzy a
pomalu se rozvijejici endokrinni oftalmopatii. Proni potiZe ve véku 12 let, kdy zjisténa struma, za dalsi
piil rok se stupriuji subjektivni a objektivni potiZe svédcici pro hyperfunkci - 1ibytek na hmotnosti 5 kg
za 2 mésice, tfes, palpitace, ndvaly horka, tlak za ocima, bolest svalii, objektivné se rozviji mirny
exoftalmus. Laboratorni vysetieni sniZené TSH, vysoké T4, PL proti TPO a proti Tgl pozitivni na
+++, TRAK nedeélan. Sono nedélano. Lécena od 13 let Prednisonem, Carbimazolem v max. ddvce 2x1
tbl denné prerusované, kdy po normalizaci fI4 byl Carbimazol vysazen a doslo vzdy k relapsu
onemocnéni, celkem 4x za 2 roky. Prednison trvale uzivala 3 roky v max. ddvce 10 mg denné .

Pfi pronim vysetieni zde subjektivni i objektivni klinické znamky svédci pro hyperfunkci Stitné
Zlazy. Veék:16 rokii, hm 81 kg, vy 175 cm. Sekunddrni pohlavni znaky: G4-5, M4, P4-5,A4. Menarché
v 13 letech, pravidelné. TK v normé .

Sono wvysetreni stitné Zlizy - volum 26 ml, struma, hypoechogenni, nehomogenni, zndimky
imunopatie, dopplerometricky priitoky vydatné, v PL hypoechogenni loZisko vel. 0,3 ml. Sono orbit:
hypoechogenni, mirné rozsitené okohybné svaly svédci pro aktivni endokrinni oftalmopatii.
Laboratorné suprimované TSH, vysoké fT4, vysoky TRAK. Lécba: Carbimazol zvysSen na 5 tbl. denné
az do normalizace TSH. Postupné davka upravovina.

Po zklidnéni stavu vzhledem k relapsiim indikovdna totdlni thyreoidectomie — provedena na ORL
klinice v Motole. S nezbytnou substituci tyreoiddlnimi hormony bylo vyckdno aZ do histologického
ndlezu, ktery prokdzal difuzni toxické strumy GB typu a prekvapivé ndilez mikropapilarniho
carcinomu stitné Zlazy bez invaze vel. 0,5 cm v PL - T1, NO, MO0. Predina na kliniku nukledrni
mediciny k zvdzeni 1écby radiojodem. Vzhledem k neinvazivnosti mikrokarcinomu radioterapie nebyla
indikovdna. T.C. divka trvale substituovina tyroxinem v ddvce 150 ug denné, hladina Tgl jako
onkogenniho markeru 0.

Nutno pomyslet na incidenci mikrocarcinomii ve stitné Zlaze autoimunniho typu. Mikrokarcinomy
v toxickych zlazdch nachdzené hiostologickym vysetfenim, vétsinou nerozlisSime pf7i sonografickém
vysetreni v diisledku podobnosti echogenity tumoru a okolni Zldzy, cytologickym vysetfenim po
FNAB se nepodaii vzdy urcit presné dg. pro maly rozsah.
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Diabetes mellitus 1. typu v ramci autoimunni tyreopatie u divky
s Downovou chorobou
E Novdkouva.

Détskd klinika Nemocnice, Ceské Budéjovice

18letd divka se prezentovala pod obrazem myxedému s hypoplastickou gelatinosné zménénou kostni
dreni a s mirnou anémii na podkladé autoimunni tyroiditidy. 5 mésicii poté se rozvinul diabetes
mellitus 1. typu s ketoacidozou. Po rocni specifické 1écbé je pacientka euthyrosni, doslo k poklesu
antityroiddalnich protilitek, HbAlc v normé, normalizoval se krevni obraz - pacientka neni jizZ
anemickd. Spoustécim faktorem byla v.s. aktivni EBV infekce.

Specificka lécba (Euthyrox, insulinovd terapie, Aktiferin) vyrazné zlepsila zdravotni stav i kvalitu
Zivota nasi pacientky.

Diabetes mellitus, chronickd autoimunitni thyreoiditida, hepatopatie
A Benesova
Détska endokrinologicka ordinace, Chomutov

V kazuistice je uvadéna 21letd pacientka, kterd je 9 let sledovina pro thyroiditidu se strumou a 7 let
pro IDDM. Thyreoiditida byla zprou eufunkcni, lécena T4. IDDM se manifestoval ve 14 letech
pacienkty. Jeho kompensace byla spise horsi, po nasazeni inzulinové pumpy je kompensace DM velmi
dobrid dle glykmeickych profilii i glykovaného hemoglobinu.

Jako nejasny problém se jevi v priitbéhu onemocnéni kolisavé elevace transamindz bez priikazného
poskozeni hepatocytu /biopsie, sonografie, CT jater/. Klinické jaterni onemocnéni také nebylo
prokdzino, infeknci etiologie opakovanymi serologickymi testy byla vyloucena.

Jedinym ptiznakem zhorseni klinického stavu pacientky bylo hubnuti /-10 kg za 10 mésicii/.

Bylo pomyjsleno na hyperthyreosu, vysazen Euthyrox, ale ani na internim odd. v Chomutove, ani na
Interni klinice FN na Karlové nebylo nutno hyperfunkci 1écit. Po nasazeni Carbimazolu se klinicky
stav pacientky zlepsil.

Otdzka autoimunitni hepatopatie ziistdvd neuzautena.

Uzle stitné Zlazy u déti - diagnosticky problém ?
] Zikmund, O Hnikova, M Finkovad, | Horkd
Klinika déti a dorostu 3.LF UK a FNKV, Praha

Devitiletd divka byla doporucena k vysetfeni na nasi kliniku pro uzel ve stitné zldze. ObtiZe zacaly
pred 18 meésici, kdy byla zjisténa asymetrickd struma. Vysetteny hladiny hormonii Stitné Zlazy s
normdlnim zdvérem. O 6 mésicil pozdéji provedeno ultrazvukové vysetient, které prokdzalo loZisko
nepravidelné textury v pravém laloku. Dalsi vysetieni provedeno nebylo. P#i kontrole po roce jiz
palpacné zjistén ve zvétseném pravém laloku hmatny uzel. Ultrazvukové vysetient prokdzalo zvétseny
pravy lalok stitné Zlazy s loZiskem nepravidelné textury. Scintigrafické vysetieni provedeno nebylo
tidajné z technickych ditvodii. O FNAB neuvaZovino. Poté byla divka odesldina k nam. Zde provedeno
vysetreni hormondlnich hladin a protildtek Stitné Zldzy s negativnim ndlezem. Sonografie prokdzala
uzel v pravém laloku stitné Zlazy, dle scintigrafie chladny, a atypické zvétsené krcni uzliny se
zndmkami malignity. Proto pristoupeno k punkci - FNAB pod UZ kontrolou. Cytologicky zdvér znél:
susp. papilarni karcinom. Ndsledoval obuvykly postup - totdlni thyroidektomie s radioterapii.
Histologické vysetreni potvrdilo diagnosu papildrniho karcinomu s proriistanim do okoli. Na tomto
pripadé je ukdzin chybny postup pti diagnostice uzlii u déti niZsich vékovijch skupin. Dile rozebrdny
diagnostické moznosti jednotlivych vysetrovacich metod vzhledem k véku pacientky.
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Ziludnost tyreopatii
M Finkovd, O Hnikova, | Zikmund
Klinika deéti a dorostu 3.LF UK a FNKV, Praha

Duvacetiletd pacientka, u které pti preventivni prohlidce v 15 letech diagnostikovina struma, pfichdzi
poprvé do nasi endokrinologické ambulance v roce 1997, tj. v 17 letech. RA a OA bez ndpadnosti.
Subjektivné bez potiZi, eutrofickd, proporciondlni, palpacné dle WHO struma IA, hladkého povrchu,
tuzsi, uzliny nehmatné. Na UZ stitné Zldzy mirnd struma s uzlem v pravém laloku. Ndsledovalo
vysetreni hormondlnich hladin, vcetné protilitek, dale vysetieni scintigrafické a punkce uzlu Stitné
Zlazy pod UZ kontrolou. Zjistény zvysené anti TPO /199/, ost. hormondlni hladiny Stitné Zldzy
v normé, pri scintigrafickém vysetieni stitné zZlazy popisovan studeny uzel v P laloku stitné Zlazy.
Histologicky nalez sveédci pro benigni lézi. Zahdjena terapie Euthyroxem 100ug/den a pravidelné
kontroly. 20.5.98 realizovina kontrolni punkce, pri které atypické buriky neprokdzdiny, pouze
regresivni zmeény ve tkdani Stitné Zldzy. 13.10.99 pri dalsim UZ vysetfeni popisovina struma
s rozsahlym uzlem v P laloku - provedena 3. punkce, kde suspektni histologicky ndlez. Indikovina
totdlni tyreoidektomie a vysledek histologického vysetieni svédci pro papilokarcinom s meta do uzliny
vpravo na krku. Pacientka ihned odeslina na Kliniku nukledrni mediciny v Motole k dalSimu lécent, a
poté predina zpét do nasi endokrinologické ambulance. Pti terapii Euthyrox 150ug/den se ji dari
dobre. Prognoza pacientky se jevi jako dobrd, je vsak nutnd celoZivotni dispenzarizace a terapie.

Papildrni mikrokarcinom Stitné Zldzy u 15letého chlapce
H Vavrova
Deétské oddeleni Okresni nemocnice Vsetin

Pacient chlapec 15 let H.R.

RA: struma v rodiné

OA: bez patologie, nikdy nebyl viznéji nemocen

PA: student 1. rocniku priimyslovky

NO: podzim 00 odeslin PLDD pro eufunkcni juv. strumu. sTSH 1,44 IU/I, AbTPO neg., AbTg neg.
UZ stitnice: objem 16 ml, echogenita sytd homogenni, v pravém laloku drobny izoechogenni uzel
ohraniceny 75 mm, ohranicent ostré.

Nasazen Euthyrox. Kontrola po 3 mésicich:palpacné bez ndpadnosti, uzliny nezvétseny, euthyreoidni.
Kontrolni UZ: velikost uzlu je stejnd 7x5 mm, ale méni se echogenita a ohraniceni uzlu (irsi halo),
provedena punkce uzlu - materidl v neg. mnozstvi.

Vzhledem k véku, rizikiim a po domluvé s rodici provedena pravostrannd lobektomie: Histologie: dobre
ohraniceny uzel 7 mm - karcinom papildrni stitné Zldzy. Vzhledem k ndlezu - do dvou dnii provedena
levostrannd lobektomie. Histologie: nddorové bb nenalezeny.

Stav konzultovin s odd. nukl. mediciny Praha-Motol (doc. MUDy. P. Vicek).

Hodnoceni T1, NO - tzn. papilarni mikrokarcinom, od dalsi terapie radiojodem upusténo, nasazena
substituce Euthyrox v supresnich ddvkdch. Chlapec bude pozvin na odd. nukl. mediciny do 3 més.,
kontrolni odbér Thyreoglobulin - neg.

Ré: Véasny zdichyt mikrokarcinomu stitné Zlazy u 15letého chlapce, zcela bez uzlinového syndromu
(coZ je béznd manifestace tohoto druhu karcinomu u déti a mladistoyjch). Histolog naléza ve stitnici
kromé zminéného papil. karcinomu i zndmky Hashimotovy thyreoiditidy - kde zvyseny vyskyt
karcinomu byvd casto popisovin.



