Diabetes mellitus

Hypoglykemické stavy nevyjasn éné etiologie

A Kopecky
[l. détska klinika UK v Praze v roce 1959

U patnactileté diabeticky se po chfipkovém onemocnéni v unoru 1959 zacaly
objevovat hypoglykemie s Castymi projevy bezvédomi, nékdy i s kfe€emi. Inzulin
Lente, tehdy 70 jednotek denné&, byl snizovan a posléze vysazen. | pfes to trvaly
uvedené stavy vice nez 2 mésice a nahle ustaly na za¢atku menstruace. Bylo tfeba
zvladnout diabetickou ketoacidézu a dal byl inzulin podavan v davce mensi nez
drive.

V dobé nebezpecné nizkych glykemii jsme pacientce podavali stravu kazdé 2 az 3
hodiny, i v noci. Nezjistili jsme, Ze by si potaji pichala inzulin. Provedli jsme néktera
tehdy dostupna vySetfeni. Pfi testu hladovénim pacientka po 4 hodinach usinala, po
41/2 hodinach se objevily generalizované kieCe pfi glykemii 49 mg%. Vychozi
glykemie byla 85 mg%. Test fyzickou zatézi musel byt ukonéen uz po jedné hodiné
pro spavost pacientky pfi poklesu glykemie z pocdate€nich 47 mg% na 24 mg%.
Biologickou titraci na krysi branici byla zjiSténa v krvi pacientky aktivita inzulinu o 40
% vysSi nez v kontrolni krvi. Na hypofyzektomované kryse byla zjiSténa zvySena
aktivita ACTH v krvi pacientky (5 tisicin jednotek na 1 ml séra proti normé 2 tisicin
jednotek). Thorn(v test (pocet eosinofild v 1 ml krve po 25 mg ACTH i.m.): ¢as 0:225,
¢as 2 hod.: 156, ¢as 4 hod.: 112 - dostate¢ny pokles.

Etiologii déle nez 2 mésice trvajicich hypoglykemickych stavi jsme neobjasnili. Do
propoustéci zpravy jsme napsali, Ze mohlo jit o zvySeni inzulinemie z pfechodné
hyperfunkce inzulinarniho aparatu.

Nejasna porucha v édomi

V JansStova, | Jourova, | PetraSovicova
Détska klinika FnsP Ostrava

12letd pacientka L.S. pfivezena RZP na détskou neurologickou kliniku pro poruchu
védomi. Pro vyraznou cyanosu a ztizené dychéni pfedana ihned na JIRP détské
kliniky.

V rodinné anamnese je uvedeno léCeni matky pro sterilitu a diabetes mellitus 2. typu
u otce, lécba jen dietou. Osobni anamnesa pacientky je bezvyznamna. Porod
v terminu, spontanni, zahlavim, p.v. 2950 g, p.d. 48 cm. NekfiSena. Kojena do 2 let
véku, vyvoj v normé. OcCkovana fadné, posledni ockovani proti Zloutence srpen a zafi
2002, od té doby nebyla u lékafe.Vzdy byla hubenégjsi dité, ale vitalni, s dobrou chuti
k jidlu.

0Od 9.12. doma pro nachlazeni, klinicky jen ryma, subfebrilni teplota do 37,4st. 11.12.
vecCer 1x zvracela, na nic si nestéZovala,chodila. Rodi€um se nezdalo na ditéti nic
napadného.V noci po probuzeni ukazovala na bolesti v zadech, nebyla schopna
chiuze, nemluvila, jen ,velmi vzdychala“. 12.12. rano chaba, nebyla schopna
komunikace. Pfes détského Iékare zajistén pfevoz do nemocnice (Iékar dité nevidél).
PFi prijeti 12.12.02 v 11 hod. mramorovana klOZe, cyanosa aker, hypotonie,



dehydratace, teplota 35,2st, hlasité Kussmaullovo dychani. Bez reakce na slovni Ci
algické podnéty, lehk& anizokorie, porucha védomi GCS 3 bb. lhned intubovana.
Zajistén Zilni a arterielni vstup. Invazivni monitorovani. Dité vyrazné hubené - vySka
147 cm = 10% k véku, vaha 28 kg = 2kg pod 3% k véku.

Vstupni pH 6,7, pCO2 2,05 kPa ,st HCO3 2,3 mmol/l, neméfitelny BE.

.Glykemie 38mmol/l, osmolalita S 358 mosm/kg, CRP 42 mg/l, fruktosamin 641
umol/l, HbA1C 14,7%, C peptid 26 pmol/l. lonty bez vyrazné&jsi patologie.

Pro hypotenzi doplfiovani volumu + katecholaminy, albumin, plasma, pro pokles
hodnot KO i transfuse ery masy. Glykemie vzestup az na 48 mmol/l, pfechodny
vzestup Na. Davka inzulinu zvySena az na 8j/hod. 13.12 pozvolny pokles hladin
glukosy az na 13 mmol/l.

Dalsi prabéh komplikovan pfechodnou anurii (Sokové bilé ledviny sonograficky),
obéhovou nestabilitou, poruchou peristaltiky. Extubace mozna az 20.12.2002. Po
tydnu mozny preklad na standardni oddéleni. Nasleduje zhorSeni visu a zhorSeni jiz
diive diagnostikované katarakty, ktera je 10.1.03 operovana. 16.1.2003 pacientka
propusténa s inzulinovou terapii, regulovanou nedrazdivou stravou (cholelithiaza).
Nadale doplfiovano vySetfeni Kk vylouéeni malabsorbce, event. dalSi mozné
endokrinni poruchy.

Pacientku ceka jeSté operace katarakty pravého oka a pak zvolna zapojeni do
béZzného pravidelného zZivota a Skolni vyuky.

»Zazra ény" efekt Metforminu

J Venhéagova', J Zapletalova®, P Venhagova', J Hyjanek?
‘Détska klinika FN a LF UP, Olomouc
?Ustav lékarské genetiky FN a LF UP, Olomouc

Trin4ctileta silné obézni divka byla pfijata pro téZkou diabetickou ketoaciddzu.

Zajimavy byl jeji vyvoj. Od 6 tydn( byla hypotonicka a liné pila, méla dysplazii kycli.
Kromé hypokalcemickych kfe€i 2. den po porodu a bronchopneumonie v 5 tydnech
vaznéji nestonala. Psychomotoricka retardace postupné progredovala spolu
s narlstajici obezitou od 2 let véku. Obezita vedla k omezené pohyblivosti ditéte a
dusnosti pfi vétSi namaze. Ve 4. tfidé byla pfefazena do zvlastni Skoly, ve které je
dosud (IQc 64). Intermitentni vysevy exantému byly hodnoceny jako atopicky ekzém.
Do 6 let rostla na 50. percentilu, vtu dobu se objevilo adrenarche a byla poprvé
vySetfena endokrinologem. Méla vysku 117 cm (0 SDS) a hmotnost 41 kg (+ 8
SDS), pubické (P2) a axilarni (A2) ochlupeni. Kostni vék odpovidal kalendainimu.
Podrobné hormonalni vySetfeni neprokazalo patologii hypofyzy a nadledvin, hladina
C-peptidu i glykémie byly normalni. Méla karyotyp 46,XX, pfesto nékteré fenotypove
znaky i adrenarche vedly k podezieni na syndrom Prader-Willi. Na kontrolu se
nedostavila. V 10 letech utrpéla trzné zhmozdénou ranu LDK s protrahovanym
7mésicnim hojenim. Ve véku 13r.10m pfi hnisavém kozZnim onemocnéni se zjistila
hyperglykémie s rozvojem diabetické ketoacidozy (glykémie 40,4 mmol/l, ketonémie
nad 6 mmol/l, ketonurie, glykosurie, pH kapil. krve 7,036) , hodnota HbAlc byla 13,3
%, protilatky proti GAD, 1A2 a inzulinu byly negativni. Vysoka hladina C-peptidu (3,73
ng/ml pfi normé do 2,8) a potfeba vysokych davek inzulinu ke korekci hyperglykémie
pfi jeho podavani kontinualni i.v. infuzi (4 dny) a zejména po prechodu na podkozni
aplikaci (98 U/den) potvrdily inzulinovou rezistenci. Po 2 dnech s.c. aplikace inzulinu
byl nasazen Metformin (2x 500 mg denné) s rychlym snizovanim davek inzulinu a po



6 dnech byl inzulin vysazen. Po dalSich 6 dnech bylo mozno davku Metforminu snizit
na polovinu pfi udrZzeni témér normoglykémii. Zato hmotnost divky se zvysila ze 115
kg pfi pfijeti na 130 kg pfi vySce 152 cm (-1 SDS). FISH metodou byla prokdzana
mikrodelece na 15. chromozému — Ish del (15)(q 11-13) (SNRPN), charakteristicka
pro syndrom Prader-Willi.

Po 3 mésicich IéEby Metforminem (500 mg denné&) ma divka glykémie v pasmu PGT
a zhubla na 117 kg (+8,5 SDS).

Zavér: Normalni karyotyp nevylucuje PWS, pfitomnost typickych symptomu je
indikaci k molekularné-cytogenetickému vySetfeni. Obezita rizné etiologie provdzena
hyperinzulinismem je spojena s vysokym rizikem rozvoje DM 2. typu, ktery se muze
manifestovat pod obrazem diabetické ketoacidozy.

Rychla progrese diabetu u 17leté divky

S Prahova, J Lebl
Klinika déti a dorostu UK-3.LF UK a FN Kralovské Vinohrady, Praha

Petra se narodila v roce1985. V kvétnu 2000 se u ni manifestoval diabetes mellitus a
Petra se zacala lécit inzulinem.Dle oSetfujiciho diabetologa od poc¢atku nedodrzovala
doporuceny léCebny rezim a jeji kompenzace nebyla dobra. V zafi 2001 pfiSla na
nasi kliniku ke kompenzaci a k vySetfeni. Méla HbA;. 9,46 %, na obou bércich byla
zjiSténa loziska necrobiosis lipoidica. Béhem pobytu na Kklinice jsme upravili
davkovani inzulinu a divku jsme znovu edukovali o rezimu diabetika.

V letech 2001 — 2002 se hodnota HbA;;. bohuzel postupné dale zhorSovala az na
15,2 %. Divka pfichazela na kontroly sice pravidelng&, avSak bez diabetického deniku,
nepamatovala si ani posledni davkovani inzulinu. Pfi hospitalizacich v Gnoru a dubnu
2002 se pfi pravidelném rezimu a aplikaci inzulinu rychle kompenzovala a dokazala
byt téméfr normoglykemicka. Absolvovala nékolik sezeni s psycholoZkou, se snahou
navodit pozitivni motivaci pro 1é¢eni diabetu.

PFi pfijeti v fijnu 2002 méla Petra glykémii 40 mmol/l, ale Zadné znadmky diabetické
ketoacidozy. Jehlu inzulinového pera méla ucpanou zaschlym inzulinem. Pfi
pohovoru pfiznala, Ze si Zadny inzulin nepichla jiz po nékolik tydnl. LoZiska
nekrobidzy se rozSifila, odpad albuminu moci stoupl nad 30 mg/den a na oénim
pozadi byla zjisténa pocinajici retinopatie. V lednu 2003 pfiSla Petra k zatim posledni
hospitalizaci pro ulcerozni rozpad nekrobidézy na pravém bérci...

V rodiné Petry ma diabetes jeji teta a sestfenice, ndsledné byla cukrovka zjiSténa i u
bratra Petry. U jeji sestfenice jsme vroce 2002 nalezli mutaci Arg200Gly v genu,
ktery zpUsobuje MODY3. Pfedpokladame, Ze stejnou mutaci nese i Petra.

MODY3 diabetes se vétSinou manifestuje v dobé dospivani jako hyperglykémie
s osmotickymi pfiznaky, ale bez znamek diabetické ketoacid6zy. Ani pFeruseni jiz
zavedené inzulinové lécby ketoaciddézu nevyvola. Zfejmé také proto maji Spatné
spolupracujici pacienti s dlouhodobé extrémné vysokymi glykémiemi i hladinami
HbA;. tak vysoke riziko ¢asnych a rychle progredujicich diabetickych komplikaci.
Problematika je feSena s podporou grantu IGA ¢. 7420.



Novorozenec matky se suspektnim diabetem MODY

D Neumann?, S Priihova?, J Lebl?, E Pafizkova®
! Détska klinika Fakultni nemocnice v Hradci Kralové
ZKlinika déti a dorostu UK-3. LF a FN Kralovské Vinohrady, Praha

29leta Stihla pani VM je sledovana od 24 let, kdy byl v 1. té€hotenstvi zachycen
gestacni diabetes léCeny pouze dietou. Po porodu prvniho ditéte vSak nedoslo
k Uplné upravé glukozové tolerance a pani VM dostavala peroralni antidiabetika
(PAD). Ve druhém téhotenstvi byla nutna inzulinova Ié¢ba od 16. tydne gravidity.
Glykémie nala¢no sledované v tydennich intervalech kolisaly mezi 4,2 — 6,4 mmol/l,
postprandialné mezi 3,9 — 11,1 mmol/l, témér trvala glykosurie vymizela v 36. g.t.,
HbAlc byl pfed zahajenim inzulinoterapie v 16. g.t. 7,0 %.

DonosSeny syn se narodil spontanné ve 38 g.t. s vahou 3500 g. Byl Cily a ve velmi
dobrém Kklinickém stavu. Nasledovalo UspéSné prvni kojeni na porodnim séle.
Pupecnikova glykémie byla 3,1 mmol/l. Za 45 minut byl chlapec pfenesen na
novorozenecké oddéleni. Klinicky byl vyrazné drazdivy, s teplou kizi. KfeCe nemél.
Symptomy rychle odeznély po bolusu i.v. glukézy a s dalSi kontinualni infazi. Prvni
vySetiena glykémie (po infuzi glukdzy) byla 2,29 mmol/l. Pfi pravidelném krmeni byl
dalSi pribéh nekomplikovany.

Od tohoto druhého porodu je pani VM opét IéEena PAD a ma HbAlc 7,3 %. V jeji
rodiné je Sest dalSich pfibuznych s diabetem, ktery se manifestoval mezi 18. a 31.
rokem Zzivota. Tfi z nich se Ié&i inzulinem. Vzhledem k rodinné anamnéze jsme
doporucili vySetfeni dalSich rodinnych pfislusnika. U 32 letého bratra pani VM jsme
odhalili diabetes; mél glykémii nalano 15,9mmol/l a HbAlc 8,8 %. Jeho 6let4 dcera
méla glykémii 7,1 mmol/l.

Vrodiné se dle typu dédi¢nosti nejspiSe jedna o diabetes mellitus typu MODY.
Diagnozu se snazime verifikovat molekularné-geneticky. MODY diabetes se podili
vyznamnou mérou na vzniku gestaéniho diabetu; pravé gestacni diabetes maze byt
prvnim projevem nemoci u nositelky mutace. Velmi podezielé z MODY diabetu jsou
prfedevsim Zeny, u nichz nedoslo po porodu k Uplné normalizaci glukozové tolerance.
Novorozenci matek s MODY diabetem jsou ohroZeni hypoglykémii podobné jako déti
ostatnich gesta¢nich diabeti¢ek. Ve vzacnych pfipadech, kdy oba rodi¢e trpi MODY
diabetem, se mlze u ditéte v pfipadé pfenosu obou mutovanych alel rozvinout tézky
trvaly neonatélni diabetes.

Pozadi dlouhodobé non-compliance p i lé €eni diabetu

M Hroméadkova
Endokrinologicka ordinace, Pfibram

Problém non compliance u diabetikd v adolescentnim véku je dobfe znam, podili se
na ném fada faktord.

18letd Petra Zije s diabetem jiz 5 let. Diabetes se u ni manifestoval téZzkou
diabetickou ketoacid6zou s komatem a pH 6,97, glykemii 32 mmol, HbAlc 14 %.
Zacatek diabetu komplikovan trombycytopenii a sklonem ke shlukovani trombocytd
pfi po€inajicim syndromu DIK.

Mladi rodiCe, ktefi jiz tehdy FeSili vzajemné partnerské vztahy, ani nepostfehli, Ze
ztratila 9 kg télesné hmotnosti, vice pila a mocila. Po propusténi z kliniky se nedafilo



diabetes kompenzovat, proto nutné opakované hospitalizace. Glykémie stale nad 10
mmol/l, HbAlc mezi 9-12,9 %. Prokadzana manipulace sinzuliny a s glykémiemi,
velmi Spatny, nedostate¢ny self-monitoring.

1x hospitalizovana pro hypoglykemické koma. Jeji hmotnost prudce narostla - za rok
0 12 kg.

PFi psychologickém vySetfeni pfiznala manipulace s inzulinem, nepfiznala duvod.
Nekézni, nedodrzovanim rezimu se snazila ziskat pozornost rodicl, kterou ji vénovali
jen pfi zhorSeni zdravotniho stavu.

Po 2 letech prevedena z klinického pracovisté na zadost rodi¢t do naSeho sledovani.
Také zfejmé proto, Ze ji bylo nepfijemné odhaleni manipulace s inzuliny.

Hmotnost 89,5 kg, vySka 182 cm, TK 120/80. Mikroalbuminurie 9,1 pg/min. O¢ni
pozadi normalni nalez, glykémie rozkolisané od nepoznanych hypo do
hyperglykemii.

Az ve 3. roce trvani diabetu jsme se od Petry dozvédeéli o neshodach rodict a
nakonec o jejich rozvodu. V té dobé byla Petra stale nemocna - opakované virézy,
bolesti kloubl s ranni ztuhlosti, zpocatku lIé¢ena NSA. Méla 4x recidivu neinfekéni
parotitidy.

Diagnostikovana juvenilni idiopaticka artritis, polyartikularni forma, séropozitivni.
Terapie: Methotrexat, pulsy kortikoidU, sledovana v reumatologické ambulanci. Stale
nevyrovnane glykémie.

DalSi stresy pfichazely pfi nelspéchu na stfedni Skole, pfi pfechodu ze zdravotnické
Skoly na u€ebni obor. Pfi nutnosti adaptace na nového partnera matky ve spole¢né
domacnosti. Neluspéch pfi zacatku sexualniho Zivota, partner ji opustil, kdyz zjistil, Ze
se |eCi pro diabetes.

Posledni hospitalizace v zafi 2002 pro DKA s furunkul6zou v obli¢eji a mykotickou
vulvovaginitidou.

Zjisténa pocinajici polyneuropatie, artritida pfi Ié¢bé& MTX stabilizovana.

V 18 letech zacala Petra akceptovat situaci, je psychicky vyrovnanéjsi, zlepSila svj
rezim.

Non compliance je odrazem rodinného klimatu, nakupeni fady stresovych situaci i
pridruzeni dalSich zavaZznych onemocnéni.

Je potfeba v€as vénovat témto pacientim psychickou podporu a psychoterapeutické
vedeni. Kdyby to Slo, tak nejlépe ,vyménit” rodice.

Autoimunitni polyglandularni syndrom nebo jen fada chorob u 17letého
chlapce ?

J Klabochova',M Ludvikova®
“‘Nemocnice U Sv. Jii, Plzen
2SiklGiv patologicko-anatomicky Ustav, FN Plzen

Pacient narozeny vroce 1985 byl do 9 mésicu zdrav. Pfi pfevadéni z kojeni na
umeélou vyZivu se objevuje obstipace, diagnostikovan m. Hirschsprung. Provedena
kolostomie, ve 2 letech pak definitivni FeSeni VVV a zanofeni kolostomie. Od 11 let
potize s vyprazdrfiovanim, ob¢asna nocni inkontinence stolice. Pro krvaceni z anu
hospitalizovan, diagnostikovana idiopaticka proktokolitis. Souasné zachycena
hyperglykemie, glykosurie, dg. diabetes mellitus 1. typu s vysokymi aGAD, alRlI.
V pribéhu terapie diabetu se objevuje hypotyreoza v disledku tyreoiditis s vysokou
hladinou aTPO a pozitivnim sonografickym nalezem. V dalSim priubéhu choroby



kompenzovéany, zvyraznéni vitiliga na DK. Provedenym imunologickym vySetfenim
zjisténo snizeni bunécné imunity, protilatky proti tyreoglobulinu neg., proti testes, LO
také neg., endomysium EMA neg.. Hrani¢ni hodnoty v KO, mirna mikrocytarni hypo-
chromni anemie.

V 17 letech nahle febrilni stav s kaSlem a progredujici duSnosti az do obrazu
respiraCni insuficience s nutnosti UPV, nalez kryptogenni fibrotizujici alveolitis. Pfi
terapii spontanni PNO vlevo. Definitivni dg. intersticialni plicni fibroza, verifikovana
plicni biopsii.

Jako vedlejsi nélez zjisténa mikrocytarni hematurie a suspektné zdvojeny duty
systém obou ledvin.

Prfi terapii kortikoidy a intenzifikované inzulinové terapii se citi dobfe, sportuje a
pokracuje v u¢ebnim oboru.

Vnit Fni prost redi

Pseudohypoaldosteronismus
(Sl nad zlato)

J Zapletalova®, P Geier', V Mihal*, A Bagikova?
'Détska klinika LF UP a FN, Olomouc
?Détské oddéleni nemocnice, Prostéjov

Sestitydenni divenka byla odeslana k vySetfeni pro neprospivani. Pfi pfijeti byla
dystrofického vzhledu, ale aktivni a dobfe hydratovana. Vazila 2900 g, coz bylo o 330
g méné v porovnani s porodni hmotnosti. Pfitom byl jeji denni pfijem tekutin
dostatecny - kolem 550 ml matefského mléka. Hodnoty krevniho tlaku méla ve
fyziologickych rozmezich. Nemeéla klinické ani laboratorni zndmky infekce. Méla
hyponatrémii 119 mmol/l, hypochlorémii 86 mmol/l a lehkou hyperkalémii 6,7 mmol/l.
Hypoglykémie u ni nebyla nikdy zachycena, hodnoty acidobazické rovnovahy, urey a
kreatininu méla v normé. Velikost nadledvin odpovidala véku. Hladiny adrenalnich
androgent (17-hydroxyprogesteronu, A-dionu, DHEA-S) i adrenokortikotropniho
hormonu méla normalni. Pro vazné podezreni na deficit mineralokortikoidd byla u ni
zahajena lécba fludrokortizonem a natrium chloridem (NacCl). Rychle doslo k Upravé
vnitfniho prostfedi a do 7 dnd od zahdjeni 1éCby si pacientka vyrovnala puvodni
hmotnostni Ubytek. Hladiny aldosteronu méla proti oCekavani neméfitelné vysoké:
4207 pg/ml (norma 20-1100 pg/ml), a renin zvySeny nad 55 pmol/l (norma 0,39-7,22
pmol/l). Chloridy v potu byly 11,2 mmol/l. Matka pacientky méla v novorozeneckém
véku rovnéz hyponatrémii a hypochlorémii a byla ji pfechodné podavana kuchyriska
sul. Podrobnéji vySetfovana nebyla. Hodnoty reninu i aldosteronu ma v soucasné
dobé normalni. Sestra jeji matky zemfela v novorozeneckém obdobi za nejasnych
okolnosti.

Familiarni vyskyt onemocnéni, jeho klinicky prabéh a laboratorni nalezy svédcily pro
diagndzu pseudohypoaldosteronismu typ 1 (PHA 1 ), ktery se vyskytuje ve dvou
formach. Pro autozomalné recesivné dédicny PHA 1 je charakteristiska zavazna
multiorgdnova resistence (ledviny, tlusté stfevo, potni a slinné Zlazy) k aldosteronu,
ktera pretrvavd az do dospélosti. U autozomaln € dominantn & dédiéné nebo
sporadicky se vyskytujici druhé formy PHA 1 (kterou trpi naSe pacientka) jsou
necitlivosti k aldosteronu postizeny pouze ledviny. Klinické symptomy a zvySené



hladiny reninu a aldosteronu provazeji pouze détsky vék. Neéktefi pacienti dokonce
mohou byt zcela asymptomati¢tni nebo mit pfiznaky jen nenapadné. PfiCinou je
mutace genu pro mineralokortikoidni receptor (hMR).

Lécba mineralokortikoidy byla u pacientky pferuSena, ponechana pouze
suplementace NacCl.

Solna krize u novorozence

J Soucek
Détskeé oddéleni Nemocnice Karlovy Vary

Dité N. Dominik.se narodil 9.fijna 2002.

Nyni tFimésiéni chlapec. Normalni t&hotenstvi a porod, v RA je lupenka u otce.
Porodni hm. 4000 g / mira 51 cm. Problémy od 10. dne Zivota, apaticky, nepije
z prsu, zvraci, neprobuditelny ke kojeni, hypotonicky.

Prijat k vySetfeni. Celkem kompletni vySetfeni v€etné usg hlavy bficha atd. prokazuje
jen solny rozvrat.

Natriemie 129,8..125,8..120...124,1..133..135 mmol/l

Kaliemie 8,3..8,9 ..4,8..7,5..5,26..6,9 mmol/|

Cl1 99..100 Ca 2,6..3,12..2,99 ..2,6..2,8 mmol/l

Urea 16,6..14,6..6,8..11,8..7,2 mmol/I

Laktat 4,33 Amoniak 102,9 bili 7,4

V modi Na 65,3 K 9,5 Ca 1,93

ABR metabol. acidoza postupné upravena

Pfekvapenim byla kortisolemie 778 nmol/l a 17-OHP 5,19 v prvnim vySetieni
vylu€ujici deficit 210H, ale A-dion 8,79 nmol/l !

Po zajisténi ditéte HCT a poté i Fludrocortisonem stav rychle zlepSen, plné kojen,
prospival. Kratce jsme vahali, zda jde o CAH a vysadili HCT, béhem 48 hodin opét
hyponatriemie a hyperkaliemie s metabol. acidozou, bez hypoglykemie.

Navrat ke kortikoterapii, v Gvodu HCT 60 mg/m?/24 hodin a doplnén Fludrocortison
1/2 tbt. denné rano. Dité propusténo, je klinicky bez problému, kontrolni vySetfeni za
mésic vykazuje normalni mineralogram, kortisol 1795 nmol/l, 17-OHP 0,19, DHEAS
0,07, DHEA nekonj. 2,93, A-dion 3,07, aldosteron 0,1 nmol/l. ACTH a PRA jsme
vzhledem k transportu a zpracovani neodebirali, i kdyz by to bylo logicke.

Postupné snizovana davka HCT.

Kontrolni mineralogram 10.1.03 Na 134,8 K 5,63 Ca 2,95 CI 97

Kortisolemie 776 dvé hodiny po ranni davce HCT.

Ve 3 mésicich hmotnost: 5425 g, mira 58cm (P 25)

OHL: 38 cm OHR: 39 cm NIBP: 100/ 70/ 4cm/PHK

Uvaha: Nabizi se neklasicky CAH, ktery se projevuje jako deficit mineralokortikoid(,
mozna primarni hypoaldosteronismus s nutnosti medikace HCT (sniZzujeme davku) a
Fludrocortisonu.

Soucasnéa davka HCT je 2,5-2,5-2,5 mg a Fludrocortisomu 1/2tbl. rano.

Planovano kontrolni androgenni spektrum véetné aldosteronu a 18 hydroxykortiko-
steronu na medikaci uvedené a opakované odpady iontd v moci a osmolarity moci
k nastaveni optimalni IéCby.



Jak snadna je cesta k mylné diagnoze

R Pomahacéova, J Varvarovska
Détska klinika FN a LF UK Plzen

Pavel pochazi ze socialné slabé rodiny. Narodil se ze 3. nekomplikované gravidity s
fyziologickou poporodni adaptaci. Do 16 let véku vaznéji nestonal. Je mentalné
retardovany, navstévoval Zvlastni Skolu. Jeho BMI 26,4 odpovida pasmu obezity,
ristova kfivka je linearni na 50. percentilu, ma ukonéenou izosexualni pubertu.

Od 14 let véku se u Pavla v no¢nich hodinach a po vétsi fyzické namaze opakované
objevovaly stavy nevolnosti a vertiga. Mél sou¢asné subjektivné intenzivni chut na
sladké, ,musel snist i tfi tatranky”, aby doSlo k pfechodnému Ustupu potizi. V 16
letech véku byl hospitalizovan na oddéleni ARO pro poruchu védomi pfi suspektni
intoxikaci neznamym lékem. B&hem této hospitalizace byly zachyceny hypoglykemie
2,6...2,3 mmol/l bez provedeného blizSiho vySetfeni.

V 17 letech véku byl v pozdni no¢ni hodiné nalezen otcem v bezvédomi s tonicko -
klonickymi kife€emi koncetin. Pfi¢inou byla tézka hypoglykemie 1,9 mmol/l. Jednalo
se o0 neketotickou hypoglykemii, ke které doSlo nala¢no. Hladina IRI pfi hypoglykemii
byla 20,2 mlU/I, hladina C-peptidu 1,77 nmol/l, pomér IRI/glykemii = 10,6, vysledky
sveédcici pro hyperinzulinismus.

Z hlediska diferencialni diagnézy jsme vyloucili jiné pfiCiny hypoglykemie. Pfes
antihypoglykemicky rezim v€etné podavané druhé vecCefe a maltodextrinu na noc
dochazelo k ob&asnym poklesim glykemie v noci do hypoglykemickych hodnot. NaSi
pracovni diagnézou byl suspektni organicky hyperinzulinismus. Provedenymi
zobrazovacimi vySetfenimi v€etné endoskopické sonografie a oktreotidového scanu
se inzulinom v pankreatu nepodafilo prokazat. Prekvapenim bylo doplnéné
kontrolované hladovéni v pribéhu 52 hodin, béhem kterého k hypoglykemii nedoslo.
Toto vySetfeni zpochybnilo diagndézu organického hyperinzulinismu. Kone¢nou
diagnozou byl funkéni hyperinzulinismus, ke kterému u Pavla, jak se ukazalo,
dochazelo postprandialné po konzumaci velkého mnozZstvi rychlych cukrd s
naslednym rozvojem hypoglykemickych symptomd. Vecer pred rozvojem tézké
neuroglykopenie s poruchou védomi a kfe¢emi Pavel téZ konzumoval velké mnozstvi
rychlych cukrd. Po pfisné Gpravé jidelnicku s podavanim Skrobl a s vylou¢enim
konzumace rychle vstfebatelnych cukrl jiz k hypoglykemiim nedochazi. Chlapec je
dale peclivé dispenzarizovan.

Z nasi kazuistiky vyplyva nezbytnost provedeni testu hladovénim k potvrzeni
diagnozy organického hyperinzulinismu a vyznam anamnézy pro spravnou kone¢nou
diagnézu nemoci.

Primarni hyperparathyreosa s manifestaci u novoroze nce

J BartoSova
Détské oddéleni Nemocnice Liberec

3-mésicéni romska holCicka je sledovana pro hypokalcemii od novorozeneckého
obdobi.
V rodiné se |é€i matka matky pro psychiatrické onemocnéni, 2 sestry pacientky jsou
zdravy.
Dité je ze 4.gravidity, narodilo se ve 38.tydnu sekci jako hypotroficky novorozenec,
porodni hmotnost 2120g/44 cm, poporodni adaptace byla dobra. Vzhledem ke



generalizované hypertonii provedeno sono mozku, kde byl normélni nalez, neurolog
stav hodnotil jako hypertonicko hyperexcitacni syndrom. V biochemickém vySetfeni
byl pfekvapivy nalez vyrazné hypokalcemie- celk. Ca 0,99, Mg mirné snizené.,ABR
v normé.Hodnota parathormonu byla opakované velmi nizka- O,1 pmol/l (n.1,6-6,9),
proto byla stanovena diagnosa primarni hypoparathyreosy. Pro podezieni na
DiGeorgeovu sekvenci doplnéno ECHO srdce- zde nalez ASD I, na UZ ledvin susp.
aplazie pravé ledviny. Klinicky vté dobé pacientka bez kieci, pouze Spetkovité
postaveni rukou, trvale na substituci i.v. kalciem. Ve 3. tydnu prodélala
novorozeneckou infekci G- kmeny. Propusténa do doméci péce se substituci
vapniku ve formé roztoku kalcia glukonatu a Vigantolu.

Za 2 dny po propusténi z JIPN holcic¢ka pfivezena RZP pro kifeCe, které se poprvé
objevily vecer pfed pfijetim. Ve véku 1 mésice vazila 25009 /1.perc./, méfila 48 cm /-
2SD/, OH 33cm/3.perc./, trva generalizovana hypertonie, pfi pfijeti  zaSkuby
hlavi¢kou, pozit. Chvostkuv pfiznak, na srdci syst. Selest 2/6 s max. na hrotu, ostatni
somaticky nalez v normé. Ca 1,6 mmol/l, P 3,13 mmol/l. Prvni den jeSté opakované
zasSkuby koncetin a vicek, dale bez kfeci, upravena hladina fosforu i kalcia - tésné
pod dolni hranici normy i pfi p.o. substituci., kalciurie je mirné snizena. VySetfena
bunécna imunita, kterd je ve fyziologickém rozmezi. Na kontrolnim UZ ledvin
vylou€ena aplasie , prava ledvina s renkulizaci.

Po propusténi sledovana v endokrinologické poradné, prospiva, je bez kfedi,
zménéna terapie na Tachystin a Calcium carbonicum . Davky bude nutné upravit
dle aktualnich vysledkd, nejvice znepokojivy je sklon k hyperfosfatemii.

Definitivni diagnosa bude moZna az po vysledku genetického vySetfeni, ktery
bohuZzel jeSté nemam k dispozici.

Dité, jehoZ plenky se daly Zdimat

M Gregora', F Votava®
'Détské oddéleni Nemocnice Strakonice
?Klinika déti a dorostu UK-3.LF a FN Kralovské Vinohrady, Praha

Na spadové détské oddéleni byl pfijat dvoumeésicni chlapec pro neprospivani.
(Hmotnost pfi pfijeti 3660 g). Chlapec je z fysiologické gravidity, PH: 3250 g, PD: 50
cm. Kojen 3 tydny, pak pfechod na umélé formule. Od narozeni intermitentné odmital
pit. Dvakrat prodélal febrilni Spi¢ku 39 st., bez prokazatelného infektu. Poslednich 14
dnad pil kolem 450 ml denné, byl spavy, pfi piti neklidny. Matka uvadi Ze ale vydatné
moci, Ze se mu daji doslova ,,zdimat pleny“.V laboratornich vysledcich dominuje Na:
165 mmol/l a Cl: 126 mmol/l. Sérova osmolalita 324..358, pfi sou¢asné osmolalité
moce: 88 mOsm/kgH-0.

S podezienim na diabetes insipidus byl chlapec preloZzen na détskou kliniku FNKV.
Pro hypernatremickou dehydrataci byla po pFekladu zahajena rehydratace
S postupnou Upravou vnitfniho prostfedi. Nasalni podani 1,75 ug desmopressinu
zUstalo zcela bez efektu na diurézu a hypoosmolalitu moc¢e. Podezieni na nefrogenni
diabetes insipidus bylo konfirmovano i.v. podanim 1,2 ug desmopressinu testem, po
kteréem osmolalita moCe nepfesahla hodnotu 126 mmol/kg a nedoSlo ke snizeni
diurézy. 30 a 60 minut po podani i.v. desmopressinu aktivita koagula¢niho faktoru
VIII nevykazovala zadné zvySeni (zlstala na hodnoté 85 %), coz Ize pokladat za
nepfimy prikaz defektu V2 receptoru.



Byla zahdjena |écba saluretiky tj. hydrochlorothiazidem a amiloridem. Vytitrovani
optimalni davky bylo komplikovano hyponatremii a hyperkalemii, zfejmé pro
nevyzralost tubularnich funkci a Ié€ba musela byt pfechodné prerusena. Za cenu
vysokého obratu tekutin (az 350 ml/kg/den) se dafilo udrzet hladiny iontld ve
fysiologickém rozmezi pfi davce hydrochlorothiazidu 1mg/kg/den a amiloridu
0,1mg/kg/den. Snaha o zvySeni davky saluretik vedla opakované k poklesu natremie
a vzestupu kalemie. Az v 10 mésicich véku se podafilo zvySit davku
hydrochlorothiazidu na 3 mg/kg/den a amiloridu na 0,2 mg/kg/den a tim sniZzit obrat
tekutin na 200-250 ml/kg/den pfi zachovani normalni hladiny iontd. U chlapce se jiz
nikdy neopakovala hypernatremickd dehydratace a vykazuje normalni
psychomotoricky vyvoj. Pretrvava oplostéla vahova kfivka. Vzorky DNA chlapce i
rodi€t byly odeslany k analyze genu pro V2 receptor. Vysledek zatim neni
k disposici.

Problematika je feSena s podporou vyzkumného zaméru MSM 111200001

Stitna zlaza
Stitna Zlaza u Downova syndromu

O Hnikova, J Zikmund
Klinika déti a dorostu UK-3.LF a FN Kralovské Vinohrady, Praha

VojtiSek v poslednim roce téméF nevyrostl! To byla pfi¢ina, pro kterou pfivedla
maminka 3letého synka na endokrinologii. Narodil se 40leté mamince jako tfeti dité
a ma 2 zdravé sourozence (12 a 10 let). Téhotenstvi s Vojtou probéhlo normainé,
bez amniocentezy. Porod KP byl v terminu, bez komplikaci. Porodni délka 50 cm a
hmotnost 3020 g. Podezieni na Downlv syndrom (DS) bylo potvrzenO

chromozomalnim vysetfenim (47,XY+21, ve 4 % normalni karyotyp 46,XY). Byla
pfitomna mirna svalova hypotonie a nebyla nenalezena jin4 vrozené vyvojova vada.
Vojta chodil sém od 15 mésicU. Ve 3 letech mé&fil 88 cm pfi 17 kg. Byl lehce obézni,
mél sussi kizi, palpacné malou strumu (I A dle WHO). Mentalni hodnoceni bylo
v pasmu mirného podpriméru (oslabeni pamétovych funkci, neobratnost).
Zpomaleni vyvojového tempa bylo pozorovano v poslednim 1 % roce. Longitudinalni
hodnoceni rlstu potvrdilo zpomaleni rastové rychlosti uz béhem druhého roku,
z rastového pasma 25. na 3. percentil. Kostni vék ve 3 letech byl 0 1 % roku opozdén
oproti kalendafnimu. Hmotnost narustala z paAsma 50 do 75 percentilu za obdobi od
1-3 let. Laboratorni vy3etfeni potvrdilo primarni hypotyreozu (TSH 24,0 mlU/I-norma
do 5,0, fT4 9,4 pmol/l - norma nad 10), mirnou.hypercholesterolemii a hypochromni
anemii. Byly vyssi titry TPO-ab (90,0 j/ml - norma méné nez 40) i hTG-ab (190 j/ml -
norma meéné nez 40). UZ &titné Zlazy byl hodnocen od 3 let ditéte opakované jako
normalni a teprve po roce sledovani zacaly byt popisovany zmény, které jsou typické
pro autoimunitni lymfocytarni tyreoiditidu. Pfi substituéni léébé L-thyroxinem se
tyreoidalni i ristové parametry postupné normalizovaly. V 7 letech byly intelektualni
vykony v SirS§i normé a Vojta zacal chodit do normalni Skoly.

Vojtova kazuistika chce upozornit, Ze autoimunitni tyreoiditida u DS  je nejen €asta,
ale muze probihat dlouhodobé nepoznané jako subklinicka hypotyreoza, a to stejn &
€asto u obou pohlavi uZ v batolecim a rann é predskolnim v éku. PosSkozuje pak



jak fyzicky vyvoj, tak zhorSuje i prognozu vyvoje mentalniho. Doporu¢ujeme proto
zavedeni pravidelného kazdoro¢niho screeningového vySetreni funce stitné zlazy u
DS (s TSH), zahajeného novorozeneckym screeningem.

Problematika je feSena s podporou vyzkumného zaméru MSM 111200001

Kongenitalni hypotyre6za na podklad & dyshormonogeze: Nové diagnostické
moznosti

E Al Taji*®, J Venhadova?, H Krude®, H Biebermann®, P Ambrugger®, J Lebl!, A
Gritters®

Klinika déti a dorostu UK-3.LF a FN Kralovské Vinohrady, Praha

’Détska klinika FN a LF UP, Olomouc

3Vvyzkumna laborator détské endokrinologie Charité - CVK HU, Berlin

Pfibéh naSeho pacienta zacina jeSté prfed zavedenim celoploSného
novorozeneckého screeningu kongenitalni hypotyredzy. Bez rodinné anamnézy
tyreopatii, z fyziologického té&hotenstvi, vterminu narozeny chlapec se nejdfive
choval jako zdravy novorozenec, ale jiZ v raném kojeneckém véku se u ného zacala
rozvijet svalova hypotonie, objevila se pupecni kyla, zvySené spal, chabé npil,
napadnd byla makroglosie a rentgenové vySetifeni ukazalo nejen dysplazii kyelnich
kloubu, ale také vyrazné opozdéni kostni zralosti. Diagndzu kongenitalni hypotyre6zy
potvrdila nizka hladina tT4 11,9 nmol/l a hladina TSH 247 mij/l. Substitu¢ni Ié¢ba byla
zahdjena hned po stanoveni diagnozy ve 2,5 mésicich véku. Pozdéjsi ultrazvukova
vySetfeni prokazala v obvyklé lokalizaci Stitnou Zlazu normalni velikosti a struktury.
Pocate¢ni opozdéni psychomotorického vyvoje se chlapci podafilo postupné
vyrovnat. Pfi€inou vzniku kongenitalni hypotyredzy je pfi normélné vyvinuté Stitné
Zlaze nebo pfi strumé ve vétSiné pfipadu porucha nékterého stupné biosyntézy nebo
uvolnovani tyreoidalnich hormond. V poslednim desetileti se u fady pacient podafrilo
objasnit patogenezi dyshormonogeneze §titné Zlazy na molekularné-genetické arovni
nalezem mutaci v nékolika kandidatnich genech (gen pro pendrin, natrium-jodidovy
symportér, tyreglobulin, tyreoidalni peroxidazu) s autozomalné recesivnim typem
dédi¢nosti. Molekularné-genetickou pfi¢inu onemocnéni jsme u naSeho pacienta
potvrdili v 18 letech véku nalezem dvou heterozygotnich mutaci v genu pro
tyreoidalni peroxidazu (TPO), kliCovy enzym v biosyntéze tyreoidalnich hormona.
Screeningovymi metodami DHPLC a SSCP byla detekovana heterozygotni mutace v
exonu 14 (T delece v pozici 2512), ktera byla n4sledné potvrzena pfimou sekvenaci.
Pfima sekvenace ostatnich exonu prokazala novou heterozygotni mutaci v exonu 7
(A delece v pozici 740). Obé mutace vedou k posunu &teciho ramce, predéasnému
ukonceni translace a syntéze proteinu s abnormalni strukturou.

18 let, které uplynuly od narozeni naSeho pacienta, pfineslo mnoho podstatnych
zmén — od zavedeni celoploSného novorozeneckého screeningu kongenitalni
hypotyredzy az po nové diagnostické moznosti molekularni genetiky.

Podporfeno DAAD Forschungskurzstipendium a SonderforschungsBereich der DFG
Nr. 577. Problematika je feSena v ramci vyzkumného zaméru MSM 111200001.



Patfi bolest ucha na endokrinologii ?

M Dvorakova
Endokrinologicky ustav, Praha

5 leta divka prodélala v podzimnim obdobi chfipku a kratce na to anginu.

Po cilené nasazené antibiotické lec¢bé na zékladé Kklinického a laboratorniho
vySetfeni se infekt podafilo zvladnout . Na infekty hornich cest dychacich trpéla
Casto, Z&dné zavaznéjSi onemocnéni do té doby neprodélala . Prospivala dobfe. Po
2 meésicich si stéZovala na bolest v krku a ob&asné pichani levého ucha. Vytéry
z nosu i krku prokazaly béznou floru . Mirné zvétSené submandibularni uzlinky byly
dany do souvislosti s prodélanym infektem . Pro nepolevujici pichani v levém uchu
byla odeslana na ORL oddéleni. VySetfeni se zaméfenim na mozny zanét stfedniho
ucha dopadlo negativné .V dalSim sledu vySetfeni vyloucil détsky stomatolog
v orofacialni oblasti moznou pfi¢inu potizi. Pichava bolest se rozSifila na pfedni a
bocni oblast krku a byla intenzivnéjSi po hlasovém namahani. Pfi zpivani dcery si
matka z bo¢niho pohledu vSimla napadného vyklenuti krku. Na zékladé tohoto
pozorovani byla odeslana na nasSe pracovisté.

Na jafe po 5 mésicich od za¢atku onemocnéni ve véku 5,5 roku vazila 23 kg, méfila
119 cm / 90.perc/, stadium puberty dle Tannera hodnoceno jako klidové. Obvod krku
25 cm, palpacéné §titna zZlaza tuha, mirné vyklenutd, zvétSena. Sonografické vySetfeni
svédcilo s loziskové vyrazné sniZzenou echogenitou a nehomogenni strukturou pro
imunopatii, potvrzenou laboratorné pozitivitou protilatek proti Tgl a proti TPO a
hypofunkci. Velikosti odpovidala jednoznac¢né strumé. Dle Kklinickych projevi od
zaCéatku, anamnestickych dat, rychlou dynamikou sonografického nalezu cytologicky
verifikovaného a dalSimi zménami klinickych i laboratornich parametrl v prabéhu
[éCeni se potvrdila naSe Uvaha o kombinaci chronické autoimunni tyreoiditidy se
subakutni tyreoiditidou de Quervain. Subakutni tyreoiditida neni u déti Zzadnou
vzacnosti, je nutné na ni pomyslet pravé v souvislosti s prodélanym infektem a
subjektivnimi potizemi pacienta.

Thyreotoxikdéza G-B typu se st Ffedné tézkou orbitopatii u 15leté divky

E Novakova ’
Détska klinika IPVZ, Nemocnice Ceské Budéjovice

Pacientka T.D., narozena 1987, s pozitivni RA (babi¢ka po STE pro eufunkéni
uzlovou strumu), s bezvyznamnou OA. Divka sledovana na rehabilitaci 6 mésict pro
neurcité myalgické obtize s pruritem. Pro trvajici obtize + subfebrilie poté odeslana
k hospitalizaci na DK. Vté dobé jiz jednoznacny obraz TX s orbitopatii. Po 4
mésicich IéCby (Carbimazol, Thyrozol, Prednison zpocatku 10 mg, dale 30 mg/den 3
mésice) stav euthyredsni, trva vSak velka uzlova struma se soucasnym zhorSenim
orbitopatie oboustranné. Proto indikovana TTE s naslednou Ié¢bou radiojodem.
Pfresto dalSi zhorSovani o¢nich potizi — lagoftalmus, diplopie, paleni a bolesti o¢i.
Zahajena bolusova terapie Solu-Medrolem (1 g 3 dny po sobé, kdra opakovana 3x
po tydnu; v mezidobi nadale Prednison 30 mg denné). | po této IéEhé se nalez
nelepsi, naopak mirna progrese. Pacientce nyni navrzena terapie somatostatinem,
event. endoskopicka dekomprese orbit. Tato kazuistika ukazuje, Ze nejen u



dospélych pacientd, ale i u déti mizeme vidét téZkou orbitopatii nereagujici na lIéCbu.
Pfipad je zajimavy tim, Ze tézka EO je v détskeém véku zvlastnosti.

Od zazivacich potizi k endokrinologické diagnéze

| R6schlovéa
Détské oddéleni Nemocnice ve Frydku - Mistku

Vojta byl pfijat v 18 letech na détské oddeéleni k vySetfeni pro pul roku trvajici bolesti
v podbfiSku, obstipaci a enterorhagii. Stolice co 5 az 6 dni, v posledni dobé jiz
bolestiva defekace, vzdy s malym mnozstvim c&erstvé krve. Snaha o zménu
stravovacich navykd ani 2 mésicni terapie Duphalacem nevedly k obnoveni
pravidelné defekace. Jeho rodinna i osobni anamnéza byla bez pozoruhodnosti.

PFi prijeti 174,5 cm / 58,5 kg, vySkové 25. percentil k véku, ristova kfivka dle
dostupnych dat fyziologicka. TK 120/80 torr. Vadné drzeni téla, jinak fyzikalni nalez
v mezich normy, palpace bficha, az na hmatna skybala, v normé. Struma nebyla
hmatna, sekundarni pohlavni znaky plné vyvinuty.

Zakladni biochemické a hematologické vySetfeni bylo bez patologie, sonografické
vySetfeni bficha opakované v normé, vySetfeni moCe a stolice negativni. Dle
psychologického vySetfeni mozny spolupodil psychiky na potizich. Dle
rehabilitacniho vySetfeni mohou byt potize vertebrogenni etiologie pfi blokadach SIS
l. dx. a LS pfechodu a skolioze. Rtg Th L patefe- lehka skolioza, obratle i Stérbiny
beze zmén.

V ramci komplexniho vySetfeni jsme vySetfili i TSH - 35,4 muU/l, doplnili jsme
podrobné vySetfeni Stitné Zlazy, kde opakované TSH 89,63 mU/l, T4 64 ug/l, T3 1,12
ug/l, antithyreoidalni protilatky: TPO 559 U/ml, ATG 491 U/ml, UZ S&titné Zlazy
s nalezem lehkého zvétSeni Stitnice se suspekci na thyreoiditidu.

Stav jsme uzavreli jako :

Hypothyreosu pfi autoimunni lymfocytarni thyreoiditidé se sekundarni obstipaci
Bolesti bficha kombinované geneze

Vojtu jsme zacali |€Cit thyroxinem, postupné v davce 125 ug/24 hodin, pfechodné i
Lactulosou, doporucili jsme Upravu zZivotospravy a stravovacich navyku, pravidelné
cviceni.

Po normalizaci thyreoidalni funkce je Vojta dale bez vétSich potizi, stolice zhruba ob
den (pfetrvava vliv nespravnych stravovacich navykua a nepravidelného rezimu dne).
Bolestiva defekace, enterorhagie ani bolesti bficha se neopakovaly. Titry
antithyreoidalnich protilatek, zistavaji vysoké, naposledy TPO nad 3000, ATG 491
U/ml. Vojta zUstava v endokrinologickém sledovani a 1éChé.

Za rok od stanoveni diagndzy u Vojty byl k endokrinologickému vySetfeni doporucen
pro nahodny nélez malé strumy i jeho mladsi, v té dobé 15lety bratr Honza, ktery byl
zcela bez jakychkoli potizi. Taktéz diagnostikovana hypothyreosa pfi autoimunni
lymfocytarni thyreoidité (TSH 65,7 mU/ml, fT4 4,9 pmol/l, T3 1,44 nmol/l, ATG 138,
TPO 903 U/ml, typicky UZ nalez na Stitnici).Na zakladé toho orientacné palpacné
vySetfena matka, které doporu¢eno endokrinologické vySetfeni s nalezem
Hashimotovy thyreoiditidy.

Kasuistika upozorfiuje na monosymptomatickou hypothyreosu pfi autoimunni
lymfocytarni thyreoiditidé s obstipaci a naslednymi symptomy GIT s postupnym
dalSim zachytem thyreoidalni autoimunity u nejblizSich pfibuznych.



Je nas Mat éj skute éné nemocny ? Neni to jen rozmar léka Fe ?

B Skalicka
Détska endokrinologicka ordinace, Liberec

Matéj se do Sesti mésicu vyvijel zcela norméalné. Ve tfech mésicich prodélal t&zsi
infekt dychacich cest lé€eny antibiotikem, na pll roce hore¢natou virosu. A nahle
pak, jako by se jeho vyvoj zastavil. Matka byla znepokojena, Ze nereaguje jako dfiv.
Obvodni détsky prakticky lékafF jej podrobné vySetfil. Poslal jej k neurologovi, kde byl
hodnocen jako centralni hypotonicky syndrom a zacal cvi€it na rehabilitaci.
Biochemicka vySetfeni byla v normé, jen mirné zvySené TSHs a nizSi fT4 vedlo
k odeslani Matéje do endokrinologické poradny. Zde byl Maté&j vySetfen v 7,5
mésicich. Vazi 9570 g, méfi 76 cm, velka fontanela 1x1 cm, kize jemna, hernie 0,
testes in situ, struma nehmatna. Pouze se prfekuli na bficho, neleze. TSHs 5,85 mU/I,
fT4 9,9 pmol/l, protilatky antiTPO i TGL negat., sono Stitné Zlazy 1,2 ml objem,
normalni echogenity. Na zakladé psychomotorické retardace a laboratornich hodnot
jsme nasadili Letrox 25 ug 1x1/2tbl denné pro leh&i formu hypothyreosy. Matéj
bé&hem pfistich dvou mésicl Uplné ,rozkvetl“. Zacal |ézt, stavét se, mluvit slabiky. Na
10 mésicich jeho psychomotorika prakticky odpovida véku. Vazi 10640 g, méfi 80
cm. Sam zacal chodit na 14 mésicich.

Diagnoza hypothyreosy byla pozdéji potvrzena i na klinice v Praze.

V tomto pfibéhu bych chtéla zddraznit to, Ze peclivé hodnoceni psychomotorického
vyvoje obvodnim Iékafem v&as zachytilo pocinajici hypothyreosu, vzniklou zfejmé po
prodélané thyreoiditidé, pokladané za banalni respiracni infekt.

Hypotyre6za kojence

M Necasova
Détska endokrinologickda ambulance, nemocnice Svitavy

9mésicni, hypotroficky chlapec (6300/68 - pod 3.percentiliem) byl odeslan
k hospitalisaci pro retardaci vyvoje, hruby hlas a hypotonii pfi alergii na blikovinu
kravského mléka. V rodiné atopie, v anamnese mél od narozeni potize s jidlem —
kojen 3 tydny, pak pro ekzém a dyspepsii vystfidali nékolik mlék, az zaCal prospivat
na sojovych vyrobcich.

Pfi pfijmu mrzuty, otoky, ascites, generalisovany ekzém, matka udala necCetné Fidké
stolice béhem posledniho mésice. V laboratofi dominovala tézka hypoproteinemie
s vysokou hodnotou IgE, mikrocytarni anemie,eosinofilie. Nemél znamky akutniho
zanétu, jaterni ¢i renalni poruchy. Stav pfipominal hypothyreosu, byla vSak jen
subklinicka, (TSH 13,6, ft3, fT4, protilatky TG a TPO , sono S&titnice v normeé).
Oveéreny vysledek skreeningu nepotvrdil kongenitalni hypofunkci. Terapie:
levothyroxin, i.v. proteiny, Fe - substituce, pyritinol, vitaminy, pro leukocyturii a
bakteriuii cotrimoxasol.

ZlepSeni stavu nastalo az po zméné stravy, byla prokdzana nejen alergie na
bilkovinu kravského mléka, ale i na bilkovinu séji. Hydrolysat kravského mléka dobfe
toleroval. Po témér 2 mésicich v nemocnici se upravily krevni proteiny, zlepSila
funkce Stitné Zlazy, zhojil ekzém. Hladina TSH se dostala do normy po 8 mésicich
substituce levothyroxinem, anemie po 10 mésicich. Podle neurologa dohnal



vrstevniky, rustova kfivka se blizi genetické predikci. Zastava v péci neurologa,
chodi také na alergologii.
Zavér: S hypofunkci stitné Zlazy u kojence, neni-li vrozend, se nesetkavame Casto.
To, Ze byla soucasti projevl potravinové alergie, je pravdépodobné v naSich
podminkach vzacnosti.

Metastazujici papilarni karcinom Stitnice u 12letéh o chlapce

J Cizek, E Novakova )
Détska klinika IPVZ, Nemocnice Ceské Budéjovice

V unoru 1999 byl na naSe oddéleni pfijat 12,5lety chlapec, odeslany obvodni
lékarkou pres ORL pro neustupujici kréni lymfadenopatii vpravo (pfeléCenou
Penclenem). Popud k vySetfovani vySel od matky, ktera si vSimla zdufeni na krku na
konci ledna. Anamnéza chlapce byla bez zajimavosti. Chlapec byl celkové v dobrém
stavu, bez potizi, lehce obézni (vySka 153 cm, hmotnost 47,5 kg), na krku vpravo
byla hmatna ovalna rezistence cca 4 cm velka, nebolestiva a volna. Drobné uzlinky
byly hmatné za kyva¢em vpravo, jinak bez lymfadenopatie. Chlapec byl obéhové
kompenzovany. Provedena vysSetifeni bez zfejmé patologie (krevni obraz, biochemie
vCetné zanétlivych parametrl, imunologie, rozsahla sérologie, rtg plic, predlokti a
zapeésti, LS patefe). Na CT 4 uzliny na krku vpravo a hypodenzni lozisko v PL Stitné
Zl4zy. Ultrasonograficky nehomogenni ovéalny utvar v hornim pdélu PL o objemu cca
0,6 ml. Scinti Stitnice bez loziskovych zmén. Extirpovana uzlina vpravo, histologicky
popsano jako metastdza PTC. V bfeznu provedena TTE s blokovou resekci krénich
uzlin. Vykon bez komplikaci. V kvétnu 1999 podana 1.terapeuticka davka **!1, zjistén
miliarni rozsev PTC v plicich oboustranné. Nasazena supresni hormonalni terapie.
V prosinci 1999 aplikovana dalSi davka radiojodu (opét masivni rozsev v plicich bez
rtg korelatu). Radiojod planované podan jesté v prosinci 2000 a v listopadu 2001.
Celkovy stav chlapce trvale dobry, hematologicka tolerance Ié¢by dobra. Laboratorni
vysledky pfiznivé. Chlapec prospiva télesné i psychicky, studuje obchodni akademii,
neni unaveny a sportuje. Pfipad jednozna¢né ukazuje, Ze i v détském véku je tfeba
pomyslet na moznost malignity Stitnice.

(]
Rust
Zivotni osudy 3esti trpaslik G s mutaci PROP1 genu

J Lebl, J Vosahlo, S Priihova, E Al Taji
Klinika déti a dorostu UK-3.LF a FN Kralovské Vinohrady, Praha

PROPL1 je transkrip¢ni faktor, ktery je nutny k diferenciaci jednotlivych bunéénych linii
adenohypofyzy. Jeho defekt vede ke kombinovanému deficitu FSH/LH, ristového
hormonu, TSH a prolaktinu. DuUsledkem je tézka rlstova retardace a sexualni
infantilismus.

Veronika a Jakub nejsou navzajem pfibuzni. Oba jsou kombinovanymi heterozygoty
150delA/301-302delGA v PROP1 genu. Oba se narodili vterminu, zahlavim,
s normalni porodni hmotnosti a délkou, ale jiz pfi prvnich narozeninach byli napadné



drobni (Veronika: 62 cm, tj. —4,1 SD; Jakub: 70 cm, tj. —2,1 SD). Pfi prvnim
endokrinologickém vySetfeni méfila Veronika ve véku 4,1r. 83 cm (-4,6 SD), jeji
vySkovy vék odpovidal 1,6r. a kostni vék (TW2) 1,2r.; Jakub ve véku 6,9r. méfil 99
cm (-4,5 SD), vysSkovy vék odpovidal 3,4r. a kostni vék (TW2) 3,0r. U obou jsme
prokdzali deficit rdstového hormonu, centraini hypotyre6zu, hrani¢né sniZzeny
prolaktin a pozdéji také uplny deficit gonadotropint v LHRH testu. Morfologicky nalez
v oblasti hypofyzy nebyl pfiznacny. Pfi komplexni substituéni lé¢bé se v souCasné
dobé vyviji pfiznivé jak jejich télesna vyska, tak i sexualni maturace.

Defekt PROP1 genu (150delA/150delA) je pfi¢inou endemického nanismu na
chorvatském ostrové Krk v oblasti znamého rekreaéniho stfediska Baska. Od 19.
stoleti zde bylo dokumentovano 24 nanikd, ktefi bez Ié€by dorostli do vysky 109-137
cm a nikdy sexualné nedospéli. Je zajimave, Ze alespon néktefi se dozili véku 68-83
let, tedy vice, nez byla stfedni délka Zivota na ostrové Krk v té dobé, a témér neméli
Sediny. Podrobnéji uvadime Zzivotni osudy Ctyf z nich; ty ukazuji, Zze komplexni
substitu¢ni 1é¢ba u naSich pacientd Veroniky a Jakuba nepochybné pfispéje ke
zvySeni kvality jejich Zivota...

Problematika je feSena s podporou vyzkumného zaméru MSM 111200001

Neprospivajici kojenec

S Kolouskova, D Zemkova
[l. détska klinika, UK 2.LF a FN Motol, Praha

Na pediatrii byla vySetfovana 9-ti mési¢ni holcicka pro neprospivani. Anamnestické
Udaje bez pozoruhodnosti, porod vterminu, spontanni zahlavim, 3140/48 cm,
poporodni adaptace dobra. Dité zdravé, psychomotoricky vyvoj pfiméfeny véku. Ji
velmi malo, stolice pravidelné, formované. V objektivnim vySetfeni — proporcionalni
dité 59,3 cm (-3,8SD), hmotnost 5,46 kg vzhledem k vySce na 50.percentilu. Rustova
retardace patrna od 3. mésice véku. Obvod hlavy 41,2 cm (2. percentil), vzhledem
k vySce relativné velky, mozkovna mezocefalni, uzsi baze lebni s malymi
interkantalnimi vzdalenostmi. Nizky, drobny obliCej. Dentice nevytvofena. Sonografie
hlavy neprokazuje patolologii ve stfedni c&afe. V laboratofich bez znamek
chronického zanétu a malabsorpéniho syndromu. Z hormonalnich vysSetfeni THS
0,832 mlU/l, fT4 17,39 pmol/l, prolaktin 18,6 ug/l, IGF-I: 43 ng/l dalsi hodnoty
opakované <10 ng/l. Ranni laéna glykémie je 2,8 mmol/l, bez Klinické
symptomatologie, hormonalni vysledky v dobé hypoglykémie: IRI 2,2 mU/I, C-peptid
<166 ug/l, STH 1,2 ug/l, kortizol 537 nmol/l. Cilené vySetfeni metabolickych vad
nevysvétlilo pfi¢inu hypoglykémie. V pyridostigmin-clonidinovém testu maximalni
vzestup STH 0,86 ug/l, proto zahajena IéCba rlstovym hormonem. V prvnich 6
mésicich 1éCby byla ristova rychlost 15,2 cm, ale zhorsil se stav vyZivy (hmotnost k
vySce na 3.percentilu) a jiz se neméni. Problémy s peroralnim pfijmem pfetrvavaji
s malou tendenci ke zlepSeni. Pro suspektni deficit v oblasti genu pro rdstovy
hormen odeslana krev na molekularné-genetické vysSetfeni a potvrzena mutace
v GH1 genu — oblast 3. exonu.

Zavér: Uvedena kasuistika presentuje v nasSi republice prvniho pacienta s potvrzenou
mutaci genu pro ristovy hormon (GH-1) a ukazuje na mozna uskali 1é¢by rastovym
hormonem.



Dité s opozd énym psychomotorickym vyvojem

J Cerna!, A Bohm?

1DétSké klinika FNsP Ostrava Poruba
?Détské centrum Cesky Tésin

Narozeni Michala bylo v rodiné s napétim o¢ekavano, nebot prvni dité — starsi bratr
zemrel ve véku 3 mésicl na srdecni vadu. V téhotenstvi plod vySetfen kardiologem —
S neg. nalezem. Michal pfiSel na svét v terminu, spontanné, zahlavim, nebyl kfiSen,
4000g/53cm, APG 10-10-10. VSe tedy vypadalo zcela bezproblémové. Asi 4 hod. po
porodu zacal postenavat, lehce proSedl. Dité pfelozeno na JIPN, kde nalez foramen
ovale apertum, makrocefalie (OH 39,0cm), hypotonie s slehce prostorngjSimi
komorami na UZ. Celkovy stav dale dobry, propustén 8.den po porodu dom.

Michal dale vcelku dobfe prospiva a az kolem 3 mésice véku, kdy byl pro respirac¢ni
infekt hospitalizovan - zjiSténa porucha hybnosti. Byl vySetfen neurologem, zacal
rehabilitovat, ve véku 8 mésicu provedeno CT a nasledné MR mozku — kde ageneze
corpus callosum.

Nasledné genetické vysSetieni prokazalo u matky Michala vyvaZzenou translokaci mezi
8. a 14. chromozomem, u chlapce nevyvazenou formu — derivovany chromozom ¢.
14.

Vysledky vySet Feni pFi prvnim navst évé v endokrinologické ambulanci — 11/02:
VySka: 109,1cm ( 4cm pod 3.perc.)

Hmotnost 18,7kg ( 3.perc.)

Michal ma témér 7 let, ma makrocefalii, makroglosii, vadné drzeni téla, je PM
retardovan.

Casto zvraci — hlavné rano, po probuzeni, miva nauzeu, jsou problémy s jidlem, trpi
nechutenstvim.

Zakladni hormonalni hladiny, biochemie v normé — odpovidaji véku.

IGFI 51 ug/l, STH po Clonidinu: 5,7..7,5..3,7 ug/I

Ma pozitivni a-milk, UZ bficha, o¢ni vys neg.

Kostni vék opozdén o 3 roky.

Michal je zatim bez |é¢by, pokracuje ve vySetfovani.

Je v pécCi neurologa, ortopeda, kardiologa, logopeda, psychologa.

Divka s vyrazn @ malym vzr Gstem

D Novotna
[l. détska klinika, FN Brno

Hanka se narodila pramérné vysokym rodi¢uam. Porod byl spontanni, koncem
panevnim, kfiSena vSak nebyla. DalSi vyvoj probihal bez pozoruhodnosti, nebyla
vaznéji nemocna , subjektivné se citila velmi dobfe a ve vSem svym vrstevnikim
stacila.

Teprve ve dvanacti letech byla pro maly vzrist odeslana k endokrinologickému
vySetfeni, protoze méfila 134 cm (-2,8 SD), vazila 30 kg (-1,6 SD) a kostni vék
odpovidal Sesti rokiim. Napadnym rysem byl kulaty obli¢ej panenky, proporcionalni
vyrazné malé postava s uloZzenim tuku pfedevsim na trupu, akromikrie, vétSi bfisko a
lehka kyf6za hrudni patefe. Pfi analyze rustovych dat bylo patrné horSeni rustu jiz od
patého roku. Ze vstupnich odbéri méla velmi nizkou hladinu IGF-l — 18 ug/l a



kortizolu - 40 nmol/l, hladina tyreoidalnich hormond byla v normé. Provedli jsme
podrobnéjsi vysSetieni GH :

ITT 0 15 30 45 60 min
Glykémie 4,28 1,75 1,9 3,2 3,0 mmol/l
GH 0,08 0,08 0,05 0,06 0,1 pg/l
Kortizol 44,3 49,6 46,8 nmol/l

V clonidinovém testu po nasazeni substituce kortikoidy byl deficit ristového hormonu
potvrzen. Vzhledem Kk pfitomnosti protilatek proti endomysiu a relativné vétSimu
bfisku, i kdyZz chybéla dalSi GIT symptomatologie, jsme provedli stfevni biopsii, ktera
prokazala atrofii stfevni sliznice s nedostatecnou reaktivitou disachariddz. Na MRI
mozku byla zachycena mensi hypofyza s ektopickou neurohypofyzou. Po
zhodnoceni téchto vysledkd byla nasazena bezlepkovéa dieta a zahdjena substituce
GH. Asi po osmi mésicich terapie doslo k manifestaci a nasledné lécbé centralni
hypotyre6zy. Ve véku 13,5 let ( KV 8 let ) pfi vySce 146 cm byl v LHRH testu
prokazan centralni hypogonadismus. S nasazenim estrogenni substituce bylo nutno
redukovat davku GH z 0,46 na 0,13 IU/kg a tyden. Pfi této komplexni terapii je dnes
jiz sedmnactileta Hanka 167 cm (0,14 SD) vysoka, eutroficka sleCha se
sekundarismem dle Tannera M4, PH2, kostnim vékem 13,5 let a normalni kostni
denzitou.

V diferencialni diagnostice jsme uvazovali o velmi vzacné kombinaci autoimunni
hypofyzitidy s celiakii, ¢i perinatalnim poskozenim mozku s nahodnou koincidenci
s celiakii, nebo o poruSe vyvoje hypofyzy zpusobené poruchou transkripéniho faktoru
PROP1 a jeji ndhodnou koincidenci s celiakii.

Soucasné na tomto pfipadu chci upozornit i na to, Zze kombinace takto zavaznych
onemocnéni maze byt v détském véku klinicky néma a jedinym projevem této
patologie je porucha rastu.

Porucha r astu u divky s Leigh syndromem a mutaci C574T/841del CT v SURF1
genu

J Kytnarova, M Capkova, H Hansikova a J Zeman
Klinika détského a dorostového lékarstvi, 1.LF UK, Praha

Divka se narodila v terminu s PH 3200 g a délkou 51 cm, po porodu byla kratce
kiiSena. Oba rodiCe a bratr jsou zdravi. V kojeneckém i batolecim véku byla mirné
hypotonicka, ale psychomotoricky vyvoj odpovidal véku. Pro poruchu rastu (ve 3,5
letech 85 cm, tj. pod 1. percentil, - 3,5SD) byl vySetfen kostni vék, ktery odpovidal 18
mésicim. V 5 letech se objevil mirny paleo- a neocerebelarni syndrom, intelektové
schopnosti ditéte odpovidaly véku, ale v 7 letech dochazi k zastavé mentalniho
vyvoje a k regresi motorickych schopnosti. Divka postupné prestala chodit a neni jiz
schopna ani sebeobsluhy. Endokrinologickd ani gastroenterologicka vySetfeni
neobjasnila etiologii poruchy rastu. Metabolicka vySetfeni ukézala intermitentni
hyperlaktacidemii (B-laktat 2- 6,8 mmol/l) a zvySenou hladinu laktatu v likvoru (3,24
mmol/l, norma pod 2.3 mmol/l). MR vySetfeni mozku ukézalo vyrazné postizeni
bazalnich ganglii typické pro Leigh syndrom (subakutni nekrotizujici encephalopatie).
Enzymaticka vySetfeni ukazala generalizovanou poruchu aktivity cytochrom c
oxidazy. Cytochrom c oxidaza (COX) je terminalni komplex dychaciho fetézce ve
vnitini mitochondrialni membrané, je tvofena 13 proteinovymi jednotkami, které jsou
kodovany nuklearnimi i mitochondrialnimi geny. SURF1 gen, lokalizovany na




chromozomu 9q34, kbduje protein surfl, ktery je nezbytny pro asemblaci COX.
Molekularni vySetfeni v genu SURF1 ukazala, Zze naSe pacientka je ,compound
heterozygote pro deleci 2 bazi 841delCT a novou ,missense mutaci“ C574T. Nyni
ve véku 10 let méfi divka 112 cm (-4,0 SD). Rozviji se hypertroficka kardiomyopatie,
neurologické postiZzeni progreduje a bylo nutno ukongit Skolni dochazku.

Zavér: Porucha rastu mOze byt prvnim projevem onemocnéni u pacientd

s mitochondrialni poruchou energetického metabolismu v détském véku. Pacienti

s mitochondrialnim  onemocnénim vSak mohou mit i Fadu dalSich
endokrinologickych komplikaci, mezi které patfi pfedevsim poruchy funkce Stitné
Zlazy nebo pfistitnych télisek. U nemocnych s poruchou mitochondrialniho
energetického metabolismu je nezbytnd spoluprace oSetfujiciho |ékafe s Ffadou
specialistl v€etné endokrinologu. Na druhou stranu musi byt diagnosa mozného
mitochondrialniho onemocnéni zvazovana v diferencialni diagnostice rdznych
endokrinnich poruch.

Prace vznikla s podporou projektu VZ 111100003.

Kterak telefonni sluchatko napov édélo

H Vavrova
endokrinologicka ambulance, Vsetin

Jakub se narodil zcela zdravym rodi€um. Otec 185 cm, jako dité drobny, matka 158
cm / 48 kg, od détstvi velmi drobna. Prarodi¢e ze strany matky mensiho vzrastu.
Jakubova sestra - kojenecky vék.

Téhotenstvi i porod fyziologicke, p.h. 3450 g/51 cm, nekfiSen. PMV v normé.

Nebyva nemocen, pro instabilitu a socialni nezralost odloZzena Skolni dochazka. V 6
letech zjisténa amblyopie pravého oka, vySetfen s pobytem na specializovaném
oc¢nim odd.

Pfibéh zacgina v 7 letech, kdy je Jakub kontrolné vySetfen détskym psychologem a
ten doporucuje endokrinologické vySetfeni, protoze se mu Jakub jevi maly.

Samotni rodi¢e ani pediatr, ktery proved| JPP v 7 letech, poruchu ristu neshledali.
Prvni vySetfeni v endokrinologické ambulanci:

vék 7 let, 112 cm / 20 kg, proporcionalni, genital détsky. Nestrabuje. Bystré, ale velmi
instabilni dité. Struma 0, sonografie Stitné Zlazy bpn. Rastova kfivka neni k dispozici,
dle matky dité roste, je stejny jako ona v détstvi.

Kostni vék: opozdény o 1 rok (Greulich-Pyle), RTG selly neprovedeno

Dodate¢né zaznam o rustu ditéte od détského Iékarfe: narozeni - 51 cm, 4 més - 61
cm, 8 més - 68 cm, 14 més - 76 cm, 18 més - 79 cm, 3 roky - 93 cm (10. perc.), 5 let
— 104 cm (10. perc.), 7 let — 112 cm (pod 3. perc.).

Rustova rychlost 3-5 let: +11 cm (pram. +5,5 cm za rok; 10-25 perc. pro dany vék), 5-
7 let: + 8 cm (pram. + 4 cm za rok; pod 3. perc. pro dany veék).

Rozhodujici roli v ur€eni diagnozy nemeélo vySetfeni GH. Dfive neZz bylo
uskute€néno, si vSiml Jakub, ktery vasnivé rad telefonoval, Ze na pravé ucho
neslysi. Audiometrické vySetieni tuto skuteénost potvrdilo.

Vzhledem k tomu, Ze chlapec mél i stejnostrannou amblyopii, bylo provedeno
okamzité vySetfeni CT. Dg.: Kraniopharyngeom.

Zda mohla byt tato zavazna diagnoza odhalena dfive, nez ji napovédélo sluchatko, je
obtizné zhodnotit. Retrospektivné pfi porovnani rastove rychlosti v percentilové siti je
ristova porucha zfejma.



Prekvapiv & neprekvapiva p Fi¢ina r Gistové retardace

| Plasilova', H Sichova?, Z Sumnik®

!Détské oddéleni Krajské nemocnice Pardubice
’Détska endokrinologicka ordinace Hradec Kralové
%2. détska klinika UK 2.LF a FN Motol, Praha

Pepa byl u nas poprvé vysetien s podezienim na strumu ve véku necelych patnacti
let. PalpaCné na krku hmatna pouze drobn& mékka $titna zlaza s normalnim UZ

obrazem, hladiny hormonu byly v normé — T4 13,1 nmol/l; TSH 2,42 mIU/I.
Rodinna anamnéza bez zajimavosti, v osobni anamnéze sledovani na neurologii od

véku 3 let pro epilepsii. Posledni zachvat ve véku 10 let, v té dobé provedeno CT
mozku a o¢ni pozadi s normalnim nalezem.

K dramatickému zvratu v jeho zdravotnim stavu doSlo ve véku 16 let, kdy si o
prazdninach na letnim tabofe zacal stéZovat na zhorSeni zraku, trpél bolestmi hlavy a
byl nepfiméfené unaven. Akutné byl hospitalizovdn na neurologické Klinice ke
kontrolnimu komplexnimu vySetfeni. ZjiSténa zavazna porucha vizu, na o¢nim pozadi
oboustrannd atrofie optickych nervld, VEP nevybavné. Neurologické, likvorologické
vySetfeni vc€etné tenzimetrie s normalnim nalezem. MR mozku neprokazala
organicky korelat obtizi a ani kompresi optickych nerva. Nasledné na klinice vySetien
endokrinologem a vysloveno podezfeni na sekundarni hypotyre6zu — fT4 7 nmolll,
TSH 1,02 mlU/I. V té dobé jiz udaj o polydipsii a nedostate¢ném vyvoji sekundarnich
pohlavnim znakl, a proto s odstupem 3 mésicu indikovdna MR hypotalamo-
hypofyzarni oblasti, ktera opét s negativnim nalezem.

V prabéhu podzimu téhoZz roku hospitalizovan na détské neurologické klinice v Praze,
kde doplnéno vysSetieni k vylou€eni metabolické vady jako pfi¢iny ztraty zraku.
Diagnosticky zavér znél: blize neuréend hereditarni optick4 neuropatie a suspektni
panhypopituitarismus (fT4 4,9 nmol/l; TSH 2,66 mlIU/l; FSH 0,3; LH 0,58 1U/I; kortizol
/8,00/ - 74 nmol/l ) a doporu&eno provedeni funkénich testl ve spadu.

A tak se s Pepou, kterému je jiz 16,5 roku, opét setkdvame v endokrinologické
poradné. V posledni dobé zhubnul asi 5 kg, dopoledne i odpoledne doma usina,
vysSka 163 cm (3. percentil). Rastova kfivka ale vykazuje postupnou deceleraci rastu
ze 75. percentilu. Vyvoj sekundarnich pohlavni znak( dle Tannera P2, G1-2,
axil.ochlupeni 0. Anamnesticky vysoky obrat tekutin, pije a moc€i i v noci. Funkéni
testy prokazuji deficit r astového hormonu (max. dosazena hladina GH 0,8 ug/I
v klonidin-pyridostigminovém testu), hypogonadotropni hypogonadismus (max.
dosazena hladina LH 0,8; FSH 0,6 IU/l v LH-RH testu), centralni hypokorticismus
(v ACTH testu kortizol v 0.- 30.- 60. minuté : 21-110-159 nmol/l pfi normalni hladiné

ACTH 20 pg/ml ). Dale potvrzena centralni hypotyre6za (fT4 7 nmol/l, TSH 0,81
mlU/l') a diabetes insipidus (vysoky obrat tekutin, nizka osmolalita moce), ktery Ize
v souvislostech povaZzovat za centrdini. Vzhledem ktémto skuteCnostem je
zhotovena tfeti MR mozku s nalezem patologického lozZiska retrochiasmaticky, které
bylo histologicky verifikovano jako non-sekre¢ni germinom. Chlapec je po operaci,
prodélal onkologickou lé€bu, je komplexné substituovan pro panhypopituitarismus a
diabetes insipidus centralis.

Progresivni porucha vizu ve spojeni s panhypopituitarismem je vzdy velmi suspektni
z patologického supraselarniho procesu. Cesta kjeho prikazu muze byt i pfi



souCasnych diagnostickych moZznostech obtizna. Je velmi dudlezité si uvédomit
vyznam hodnoceni ristové kfivky, ktera signalizovala zavazny problém o 1,5 roku
dfive nez ostatni klinické projevy.

Nadmérny r ust chlapce s vysokym vzr astem v rodin &

M Imramovska®, V Vladyka?
Klinika détského a dorostového lékarstvi, 1.LF UK a VFN, Praha
“Stereotakticka a radia¢ni neurochirurgie, Nemocnice na Homolce, Praha

Ondrej byl odeslan na endokrinologické vySetfeni pro nadmérny rist. V rodiné jeho
matky se vyskytuje vzrist kolem 190 cm. Ondfej vaznéji nestonal. V MS vyskou
nebyl napadny, ve Skolnim véku prerostl spoluzaky. Napadné urychleni rlistu nastalo
mezi 10. a 11. rokem, kdy vyrostl o 11,5 cm. PFi prvém vySetfeni v 10 letech 8 més.
méfil 173,5 cm +5 SD a vazil 72,80 kg +6 SD. Mohutné postavy, kulata zada,
hyperlordéza, vystouplé bficho, velka akra. P 84/min, TK 130/80. Interni nélez v
mezich normy, prepubertalni stav. Hormonalni vySetfeni v mezich normy az na STH
18,4..21,8..25,6 pg/l ( norma <10 ), IGF-1 1314 ng/ml (norma 264 + 36 SD). Pfi oGTT
k supresi STH nedoSlo. Na RTG sedlo bez patologického nalezu, osifikace zapésti
odpovidala véku. Neurologické a o¢ni vySetfeni v€etné perimetru v mezich normy.
Na CT pfiméfeny nalez, teprve na MR prokdzan mikroadenom hypofyzy 9x7x10 mm.
Zahajili jsme lécbu dopaminergnimi agonisty (Parlodel 2,5-7,5 mg denné). Nastal
pokles STH, rastové tempo se zpomalilo, ro¢ni prirGstek 7 cm. Ve véku 12 rokua 7
meés. a vysSce 187 cm bylo provedeno ozafeni Leksellovym gama nozem. Za 3
mésice po vykonu bez Parlodelu zvySené STH 18,4 ug/l, IGF1 1010 ng/ml, a proto
jsme se vratili k medikamentosni terapii. Na MR za 1 rok po ozéafeni velikost
mikroadenomu nezménéna, za 2 roky se objem zmenSil na polovinu, g cca 5 mm a
teprve az po 3 letech nebyla patrnd Zadna patologicka tumorozni expanze. STH,
IGF-I pfetrvava nezvySené po vysazeni léCby. Sekundarni hypotyre6zu korigujeme
Euthyroxem. Substituce ostatnimi hormony nebyla nutna. Puberta probéhla
fyziologicky. Ondfej se citi zdrav, od 15,5 roku neroste, Zije normalnim Zivotem.
Konec¢na vyska 198 cm.

Sexualni diferenciace; puberta

Virilizace a primarni amenoroe — vyznam mezioborové spoluprace

M. Snajderova’, D Zemkova!, L Teslik?, J Horejsi®

'2. détska klinika, UK 2. LF a FN Motol, Praha
2Gynekologicko-porodnicka klinika, UK 2. LF a FN Motol, Praha
3Klinika gynekologie déti a dospivajicich UK 2.LF a FN Motol, Praha

Primarni amenoroe a virilizace genitalu byly didvodem ke gynekologickému vySetfeni
15,5leté divky. Mélo byt provedeno zmenSeni klitoridy a navozeni menstruacniho
cyklu.

Matka pacientky zemfela ve 30 letech na naddorové onemocnéni prsu, jinak byla
rodinna anamnéza nevyznamna. Pacientka dosud zavazné nestonala, nemocnost



méla nizkou. Vyvoj pubického a axilarniho ochlupeni zacal pred 8. rokem, tehdy byla
divka nejvyssi ve tfidé, zvétSeni Klitoridy pozorovala od 10 let. Pfi Gvodnim vySetfeni
byla robustni, méla hrubé rysy v obli¢eji, akné, hluboky hlas, vyrazné ochlupeni na
hornich a dolnich koncetinach. Trup méla v poméru k dolnim koncetinam relativné
delSi (+1,8 SD), dosahla finélni vysSky 166,5 cm pfi hmotnosti 61,5 kg, hypertenzi
neméla. Vyvoj podle Tannera: M2-3 (ploché mammy, prominujici tmavé mamily), A2,
P5 muzského typu. Zevni vyusténi uretry a délka pochvy byly normalni, klitoris
hypertroficka s pfehrnutelnym preputiem, USG byla déloha infantilni (37x21x25 mm),
ovaria symetrickd, nadledviny nezvétSené a bez patologické struktury. GnRH test
(bazalni/stimulovana hladina): LH 0,7/34 1U/l, FSH 4,7/18 1U/l. Hladiny TSH, fT4,
estradiolu a prolaktinu byly v mezich normy, iontogram a plazmaticky renin byly téz
v mezich normy. Hladiny ACTH 128,3 pg/ml a androstendionu 29 nmol/l byly
zvySené, hladina SHBG 29 nmol/l snizena. ACTH stimulaéni test (bazalni/
/stimulovana hladina): kortizol 290/420 nmol/l, 17-OHP 66/130 nmol/l, testosteron
16/19 nmol/l.

Zavér: Prokazali jsme late-onset kongenitalni adrenalni hyperplazii pfi deficitu 21-
hydroxyldzy. Za 3 mésice po zahdjeni substituce glukokortikoidy méla divka
spontanni menarche, vyvoj prst se zlepsil, hypertrofie klitoris vyrazné ustoupila.
Navozeni menstruacéniho cyklu pohlavnimi steroidy ani operacni zakrok k Upravé
zevniho genitalu nebyly nutné. Lze pfedpokladat i budouci fertilitu.

Primérni amenorrhea u 16leté divky

H Gerzova?', J Segeta®, E Silhanova?, R Cufik®
'Porodnicko gynekologicka klinika FNsP Ostrava
?Ustav genetiky FNsP Ostrava

3Ustav patologie FNsP Ostrava

K.M. byla poprvé vySetfena v 16 letech détskym gynekologem pro primarni
amenorrhoeu. Rodinn&d anamnéza bez pozoruhodnosti, jen teta pacientky
(perimenopausalni vék), ma primarni amenorrhoeu!! BlizSi vySetfeni odmitla.
Z osobni anamnézy divky je zajimavy Udaj o provedené oboustranné inquinalni
herniotomii ve 3 letech (chirurgicky nalez : ,kylni vaky obsahuji gonady vzhledu
varlat®, biopsie provedena nebyla a gonady byly reponovany zpét do dutiny bFisni).
Somaticky nalez: Zensky fenotyp, vySka 176 cm, hmotnost 60 kg, dobfe vyvinuté prsy
a chybéjici axilarni a pubické ochlupeni (Tanner M4, PO, A0). Gynekologické
vySetfeni: zevni rodidla Zensky utvarena, usti uretry zvyklé lokalizace, pod ni slepa
pochvy délky 3cm, s fasnatym hymenalnim okrajem, palpacné rektalné mala panev
v dosahu prstu bez rezistence, hmatny jen pficny pruh, déloha ani gonady nejsou
palpovatelné. Nalez potvrzen ultrazvukovym vySetfenim provedenym rektalné.
Hormonalni profil: FSH 7,7 U/l, LH 18,3 U/l, testosteron 7,7 nmol/l, tumormarkery
negativni. Karyotyp z periferni krve 46XY.

Gynekologické, ultrazvukové, laboratorni i  genetické  vySetfeni vede
k diagnostickému zavéru normogonadotropniho muzského pseudohermafroditismu, a
sice syndromu testikularni feminizace. Toto bylo potvrzeno laparoskopickym
vySetfenim, jednak jako vykon diagnosticky, jednak jako vykon terapeuticky. Provedli
jsme oboustrannou profylaktickou gonadektomii vzhledem k riziku maligniho zvrhnuti
dystopicky uloZenych gonad. Histopatolog potvdil pIné funkéni testikularni tkan,



s ¢etnymi adenomy tvofenymi solidnimi tubuly ze Sertoliho bunék a lozisky
hyperplastickych Leydigovych bunék ve stromatu.

Pooperacné jsme pacientku zajistili  estrogengestagenni  substituci. Po
rekonvalescenci jsme pfistoupili k vytvofeni neovaginy. Pfi dobré spolupraci
pacientky jsme pouzili Frankovu dilataéni metodu pomoci fantomu. Koneénym
efektem je elasticka funkéni pochva délky 12 cm, pro pacientku znamenajici
uspokojivy sexualni Zivot. Pocate¢ni psychické problémy byly zvladnuty béhem 4
psychoterapeutickych sezeni ve spolupraci s klinickym psychologem.

Komplexni diagnostika syndromu testikularni feminizace ma byt provedena co
nejdfive, jakoz i profylaktickd gonadektomie vzhledem Kk riziku maligniho zvrhnuti
dystopickych gonad. V soucasné dobé preferujeme metodu laparoskopickou se
vSemi vyhodami minimalni invazivni chirurgie. Vytvofeni neovaginy se doporucuje po
15 roce véku divky. Takto IéCené pacientky je nutno zajistit estrogengestagenni
substituéni terapii az do menopausalniho véku.

Chlape €ek nebo hol €i€ka ?

J Zikmund, J Zezulak, F Votava
Klinika déti a dorostu UK-3.LF a FN Kralovské Vinohrady, Praha

Vojta se narodil 22.6.2002. Matka Marta, servirka, svobodna, 28 let, Selest na srdci,
jeji bratr byl operovan v 15 letech pro VCC-stendza chlopni. Otec ditéte, Richard 28
let, kuchaF, ma podkovovitou ledvinu, jinak zdrav. Bratr Vojty 6 roku, zdrav. Gravidita
byla rizikova, predchazela UPT a v 30. tydnu byla matka hospitalizovana pro
vaginalni nalez. Bylo provedeno opakované ultrazvukové vySetfeni s normalnim
nalezem. Genetické vysSetfeni téZz v porfadku, amniocentéza nedélana. Porod v 38.
tydnu gravidity. Porodni vaha 3660 g / 51 cm. AS: 8,9,10. Poporodni adaptace dobra.
Zjisténa malformace genitalu - hypospadie peniskrotalni, retence testes bilat.
VySetfeni na porodnici: KO, CRP, Na, K, Cl, Ca: v normé. Zpocatku nizsi glykemie —
1,8 mmol/l se rychle upravila. Proveden metabolicky screening, sonografe ledvin,
srdce, ortopedické vySetieni, vSe s normalnim nalezem. Nabran karyotyp a proveden
screening na kongenitalni adrenalni hyperplazii (CAH). Ten byl pozitivni — 500 nmol/l.
4. den po porodu byl Vojta prelozen na nasi kliniku. Pfi pfijeti vaha 3310 g, délka 51
cm, celkovy stav bez alterace, organovy nalez v normé, genital malformovan - srostla
labia, peniformni klitoris, usti mocové trubice u kofene. Testes 0. Lze hodnotit jako
Prader IV. VySetfen 17-OHP screeningovou metodou - 714 nmol/l (norma do 30).
NejnizSi Na: 130mmol/l a sou¢asné K 6,57 mmol/l. Pomér Na/K v moci pfi pfijeti
15:1. Sonografie ledvin normalni nalez. Sonografie nadledvin - oboustranné
hypertrofické, nerovného povrchu, dobfe patrna kara i dien,. Nalez typicky pro CAH.
DalSi laboratorni vySetfeni potvrdila uvazovanou diagndézu . Nasazen Hydrocortison
a Fludrocortison. Béhem hospitalizace dostavame vysledek karyotypu: 46,XX. Proto
bylo ifedné zménéno pohlavi a jméno ditéte na Kamilu.

Pfipad uzavirame jako CAH se solnou poruchou. Cilem sdéleni je pfedevsim
dokumentovat vyvoj sonografického nalezu na nadledvinach u novorozencl a
malych kojencu s CAH.

Problematika je feSena s podporou vyzkumného zaméru MSM 111200001



Prekotna puberta

P Skala
Détska endokrinologicka poradna, Détské odd. Nemocnice Kladno

Na tomto pfipadu je prezentovan velmi rychly vyvoj puberty u 10letého hocha, ktery
na sebe upozornil hlasovou mutaci. V kratkém obdobi prerostl vSechny spoluzéaky a
ve 4. tfidé prerostl i pani ucitelku. | pfesto mél stale vyborny prospéch a byl zcela bez
obtizi.

Od obvodni détské lekarky se dostal do nasSi poradny, kde provedeno zakladni
vySetfeni. Anamnesticky asfyxie v perinatalnim obdobi 35 t.t., PH 2500 g, idiopaticky
pneumothorax. Po pobytu na klinice dalSi vyvoj normalni. Potvrzen pokrocily sexualni
VyVvoj pfi vySce 154 cm a vysoké rlstové rychlosti 14 cm/rok. Laboratorné znamky
centralné podminéné puberty, vysoké hladiny testosteronu, urychleni kostniho véku
skoro o 4 roky. Neurologicky i o€ni nélez v€. perimetru normalni. Na vys. CT nélez
obrovského hydrocefalu-cystoidu, rozSifeni Ill. mozkové komory, frontalni roh levé
postranni komory, pretlaCeni stfedovych struktur mozkovych doprava, rozSifeni
bazalni cisterny.

Zavér. Hydrocefalus jako pfi¢ina centralni predCasné puberty je popsanou
nosologickou jednotkou.

Po dvou neurochirurgickych vykonech (cystoperitonedlni shunt a endoskopické
propojeni cystoidu s levou postranni komorou) je hoch nadale ve vyborném stavu.
Méfi 173 cm pfi predikci 179 cm, je bez obtizi, bolesti a ve Skole je vyborny.

Zcela nepochybné souvisi vznik cystoidu s perinatalnim obdobim. Pomaly rust
cystoidu a adaptaéni mechanismy nervové tkané zajistily chlapctiv normalini vyvoj.
ProtoZze k manifestaci doSlo mezi 9.-11. rokem v obdobi mezi pfedepsanymi
preventivnimi prohlidkami, Ize domyslet situaci, kdyby Slo o nador a chlapcova vyvoje
si nevsimlo jeho okoli. Jsou preventivni prohlidky uréené po 2 letech dostate¢né ?

Pred€asna puberta ?

M Finkova, J Zikmund
Klinika déti a dorostu UK-3.LF a FN Kralovské Vinohrady, Praha

V zafi 2002 prakticky pediatr doporucil k vySetfeni 7,5 letého chlapce pro pred€asnou
pubertu zjiSténou pfi pravidelné preventivni prohlidce. V rodiné se nevyskytovalo
zadné zavazné onemocnéni. Chlapec byl do 5 let véku az na atopicky ekzém a
ob&asné respiracni infekty zdrav. Kolem 5. roku véku si rodi¢e vSimli pocinajiciho
pubického ochlupeni, ale nevénovali tomu zvlastni pozornost. V anamnéze uvedli, Zze
chlapec byl vzdy vySSi nez vrstevnici. Pfi vstupnim vySetfeni vysSiho vzristu - vySka
141,7cm (> 97. perc.), hmotnost 32,60 kg (25. - 50. perc.), TK 105/55, vadného
drzeni, atopicky ekzém v klidovém stadiu, pubertalni vyvoj hodnoceny dle Tannera
P2, Al, ostatni interni nalez fyziologicky. Biochemicka vySetfeni v normé. Velmi
napadné urychlena kostni zralost (+ 6,5 roku, hodnoceno dle G.P.). Z patologickych
hormonalnich vySetfeni vyznamné zvySena hodnota 170HP (39,7 nmol/l) a
androstendionu (12,47 nmol/l), dale zvySena hodnota DHEA (8,5 nmol/l),
testosteronu (4,85 nmol/l) a dihydrotestosteronu (0,95 nmol/l). Diagn6zu
jednoznacné potvrdil ACTH test: Jedna se o kongenitalni adrenalni hyperplazii
z deficitu 21-hydroxylazy, na pomezi formy prosté virilizujici a late-onset. Sonografie



a CT nadledvin snormélnim nélezem. Zahdjena l|é¢ba Hydrocortisonem a
Fludrocortisonem a vzhledem Kkvyrazné urychlené kostni zralosti i terapie
Dipherelinem. Pacient zastava v naSem sledovani. Otazkou je, do jaké miry se nam
jesté podafi ovlivnit finalni vysku.

Problematika je feSena s podporou vyzkumného zaméru MSM 111200001

Hyperandrogenni vlivy u chlapc 0 po ukon €eni rastu

O Philippiova
Centrum détskych odbornych zdravotnickych sluzeb, endokrinologicka ambulance,
Brno

Chlapec J.K. byl sledovan v endokrinologické ordinaci od 7 let pro strumu,
hypotyreozu a autoimunni vliv na S&tithnou Zl4zu. Substituéni 1éCbou byly
normalizovany hladiny TSH, fT4, struma vymizela, protilatky a TPO se snizily. Kostni
vék nebyl urychlen. Pfi snizeni 1éCebné davky Euthyroxu opétovny navrat do
hypotyreozy, proto lécba kontinualni.

V 10 letech nastup ristové akcelerace a rust varlat. FSH, LH zvySené na pubertalni
aroven, kostni zralost v 11 letech souhlasila s vékem. RUst a vyvoj svoji dynamikou
odpovidal ¢asné zrajicim chlapcim v mezich fyziologické varianty. Zvyraznéni
télesného ochlupeni na dolnich kon&etinach bylo u typové svétléeho hocha malo
napadné.

V 15 letech se zastavil rlst do vysky, byly zjiStény zaslé rastové Stérbiny. Dosazena
vySka 167 cm, testes 20 ml, P4, G4. V androgennim spektru: testosteron 25 nmol/I,
volna frakce 123, SHBG 21 nmol/l, kortizol 619 nmol/l, 17 OH progesteron 6,8 nmol/l.
Hladina DHEAS 5,8 mg/l - zvySend. Ultrazvuk nadledvin a varlat v normé.

V kratkém dexametozonoveém testu s 2 mg byla dostate¢na suprese kortizolu. ACTH
test hodnoceny v Endokrinologickém Ustavu: bazalni a stimulovana sekrece kortizolu
v normé. Splnéna 4 literalni kriteria pro blok late onset dehydrogenazy 3 beta
hydroxysteroida (3 beta HSD).

Hodnoceni testu: zkuSenosti s hodnocenim tohoto typu poruchy zatim malé,
laboratorni diagnostika odvozena od norem pro Zeny. Lécba kortikoidy je diskutabilni.
V souc€asnosti ma chlapec 17 let, virilni znaky se nestupnuji, sono nadledvin a varlat
je v normé, androgenni spektrum se neméni, uziva dale Euthyrox 125 ug denné.
Zavér. pod obrazem konstituéné urychleného rustu a vyvoje se skryla pozdni
manifestace enzymatického bloku. Protoze rust do vySky je ukoncéeny, produkce
kortizolu dostatecna, je otadzkou, zda hyperandrogenicitu tlumit. Uvadi se, Ze late
onset blok 3 beta HSD je spiSe suspektni nez prokazany. V hyperandrogenicité vidim
riziko vzniku oligospermie a lécbu kortikoidy bych indikovala. Postoj rodi¢t k dalSi
[é¢bé je odmitavy a nechtéji ani vySetfeni spermiogramu u chlapce. Tento postoj Ize
pochopit. Otazkou zlstava, jak tedy postupovat, kdyz diagnostika je nejista,
kortikoidni nebo antiandrogenni Ié¢ba neni bez rizika a zajem pacienta i rodi€l o
[éCbu je mizivy.



Moznosti Ié €by pubertalni gynekomastie

K Dimova
Détska endokrinologicka ambulance, Nemocnice Kladno

Na pfibéhu tfi chlapcl bych chtéla ukazat nékteré moznosti IéEby pubertalni
gynekomastie.

Pavlovi bylo v dobé objeveni se zvétSeni prsnich zlaz mu bylo 11 let. Gynekomastie
byla oboustranng, pramér kolem 5 cm, vice vlevo, bez pigmentace areol, bez
sekrece, axilarni uzliny nezvétseny. P3, G2. Vyska 155 cm (50. percentil). LH, FSH,
estradiol, prolaktin, testosteron, HCG, fT4, TSH v normé.

V souc€asné dobé, coz je po 1,5 roce, pubertalni gynekomastie zcela vymizela.
Tom&s knam pfiSel ve véku 14 let s anamnesou jiz téméfr rocniho nebolestivého
zvétSeni obou prsnich Zlaz, vice vlevo, bez pigmentace areol, bez sekrece, bez
zvétSeni axilarnich uzlin. P3, G3, vyska 171 cm (75. percentil), hmotnost 57 kg.

LH, FSH, estradiol, prolaktin, testosteron, HCG, fT4, TSH v normé&, USG prsnich Zlaz
i varlat bez patologie.

Nasazen Tamoxifen v davce 2x1 tableta na mésic, nyni s odstupem 1 roku jiz
gynekomastie neni témér patrna, vymizela asymetrie.

Honzovi je v souCasné dobé 19 let a k nam pfiSel poprvé v 17 letech, kdy mél déle
nez rok progredujici bolestivé zvétSeni levé prsni Zlazy, sekrece ani pigmentace
areoly nepozorovana, axilarni uzliny nezvétSeny, G5, P5, vySka 178 cm (50.
percentil). Z anamnesy vyplynulo ob&asné koufeni marihuany a dochazeni do
posilovny, ale ani omezeni obojiho nepfineslo zadany vysledek.

Pomérné viditelné zvétSeni prsni Zlazy puasobilo chlapci psychické problémy, proto
nasazen Tamoxifen, ktery také bez efektu vzhledem Kk jiz zjisténé fibrocystické
mastopatii na USG. Hormony §titné Zlazy, LH, FSH, testosteron, prolaktin, estradiol,
HCG v normé

Po roce sledovani se zda, ze zvétSeni prsni Zlazy mirné progreduje, chlapec zada
chirurgické feSeni, provedena plastické operace, jizva kolem areoly neni témér
patrna.

U vSech chlapcu se jednalo o fyziologickou gynekomastii v puberté. VyzkouSeli jsme
tfi mozna feSeni pubertalni gynekomastie. V Ié€bé jsme nepouzivali anabolika nebo
inhibitory aromatasy.

Chromozomalni odchylky

Divka nebo chlapec, Zena nebo muz ? Auxologické as  pekty pohlavni diagnézy

H Krasni¢anoval, L Lisa!, R Kodévara?®
1| .détska klinika UK 2.LF a FN Motol, Praha
Urologicka klinika UK 1.LF, Praha

Prvorozené dité z prvni gravidity s porodnimi parametry 4010g/52cm, dle matri¢niho
pohlavi chlapec, bylo od Sestého mésice sledovano pro maly penis s hypospadickym
vyusténim. Na motolskych pracovistich bylo dité vySetfovano az od véku 1.4 roku.
Byl zjiStén sinus urogenitalis, dle UZ zobrazena déloha, dle sinuskopie zjisténa dvé



asti, kratkd spiSe Zenska uretra, délozni hrdlo. Skrotum nebylo vytvofeno a pfi
sonografii labii byly nalezeny dva kulovité Gtvary. Biopsii byla prokazana pfitomnost
diferencované testikularni i ovaridlni tkdné (ovotestes). VySetfeni DHT
(dihydrotestosteron) a SHBG (sex hormone binding globulin) byla v normé.
Genetické  vySetfeni prokdzalo karyotyp 46,XX (82%), 46,XY (18%),
hermafroditismus. Na zakladé téchto zjisténi (genotyp a pfitomnost délohy
predevsim) bylo jesté pfed dosazenim dvou let ditéte rozhodnuto o vedeni Zenskym
smérem a zméné matricniho pohlavi. Ve ¢tyfech letech byla vzhledem k Zadosti
rodi€d o navrat k matricnimu muzskému pohlavi provedena dalSi vySetfeni. PFi
laparoskopii byly nalezeny zbytky chamovodu, péticentimetrova vagina a délozni
hrdlo. Ve 4.5letech se pfes nedoporu€eni naSeho pracovisté dité znovu stava
~-matricnim" chlapcem. Kratce po té bylo u nas dité vySetfeno naposledy a jeho dalSi
osudy ndm v sou€asnosti nejsou znamy.

Auxologicka data ditéte s peripetiemi dvoji zmény matricniho pohlavi jsou k dispozici
od 16,5 mésice do 4,6 roku, v ambulanci klinické antropologie I.DK bylo dité
vySetfeno celkem 6x. Otec ditéte méfi 178 cm a matka 161cm. Zakladni predikce
findlni vysSky zdravych potomkud téchto rodicu je pro divku 161-165 cm, pro chlapce
174-178 cm. Percentilové hodnoty zakladnich antropometrickych parametrd a
kostniho véku zpracované dle norem pro obé pohlavi porovnavaji tabulky:

PODLE CHLAPCU 1.4 roku 2roky | 2,8roku | 3,6 roku 4.7 roku
Tél. délka, vySka 25 25 20 19 19
P)

Tél. hmotnost (P) 13 16 15 12 19
Hmotnost/vySka 25 25 25 19 35
(P)

Obvod hlavy (P) 8 8 9 11 11
Kostni v ék (roky) 2.3 (>CA) n.d. n.d. n.d. 6.2 (>CA)
TV dle <1.P <1.P(-2.7SD)
BA/RUS/TW3 (-3.1SD)

PODLE DIVEK 1.4 roku 2 roky 2.8 roku 3,6 roku 4,7 roku
Tél. délka, vySka 40 35 25 20 20

(P)

Tél. hmotnost (P) 25 30 25 17 25
Hmotnost/vySka 30 35 35 25 40

(P)

Obvod hlavy (P) 30 30 30 20 30
Kostni v ék (roky) 1.3 (=CA) n.d. n.d. n.d. 4.8 (=CA)
TV dle 50.P 19.P
BA/RUS/TW3

(P=percentily, BA= kostni vék pro radius, ulnu, falangy a metakarpy podle TW3
metody)

Z relaci uvedenych parametr( je ziejma zretelné vySsi disproporcionalita muzského
somatogramu oproti Zzenskému. PovSimnéme si dyskrepance skeletalniho linearniho
ristu (podle hodnot vysky) a velikostniho ristu mozku (dle obvodu hlavy) pfi
hodnoceni dle muzské normy. Rovnéz osifikace je fenotypicky Zenska. Hodnoceni
kostniho zrani ¢&i velikostniho ristu mozku dle muzské normy je u daného genotypu
non sense ! Stav skeletalniho linearniho rastu (dle hodnot télesné vysky) a stav



vyzivy (dle relace hmotnost/vySka) maji vinfantnim a détském obdobi jesté
nevyznamny sexualni dimorfismus (viz rovnéz tabulky). Predikce dospélé vysky
podle posledni vysky téla ditéte (105.4cm) a jeho kostniho véku je cca 161 cm = pro
muZze ani 3.percentil, tedy zcela mimo varia¢ni Sifi normy ! Spolu s neplodnosti a
perspektivou znacné problematického sexualniho Zivota je to tedy dalSi znacné
nepfizniva determinanta pfiSti dospélé osobnosti daného genotypu a fenotypu.
Domnivame se, Ze v rozhodovacim algoritmu pohlavni diagnézy, resp. volby pohlavi
u pravého hermafroditismu, maji auxologické aspekty svij znaény vyznam.
V popsaném pfipadé ditéte s karyotypem 46,XX (82%), 46,XY (18%) byly
auxologické charakteristiky zcela jednoznacné podporou prvniho feSeni, totiz volby
Zenského pohlavi.

Klikata cesta k diagnéze

O Capek
Détské oddéleni Okresni nemocnice, Cheb

Jana se narodila 23.12.1988. Matka ma sarkoidozu, otec zemrel ve 29 letech na AlM,
jeho otec zemfiel rovnéz mléd, dle rodiny obdobné.

Ve véku 5 let byla Jana vySetfena na spadovém DO pro nystagmus. V obj.nalezu
drobné dit &, 103 cm/15 kg (vySka na 4. percentilu, -1,76 SDS), V ramci zakladniho
vySetfeni zvySena hladina cholesterolu (6,49 mmol/l, LDL 4,3 mmol/l) vedla
k doporuceni kontrol a diety. DalSi kontroly v poradné se nesly v duchu soustfedéni
na zvySenou hladinu cholesterolu, na dieté doSlo k poklesu na hodnoty 4,5-4,6
mmol/l. Jana zustavala drobnym ditétem, vySka opakované odpovidala4. percentilu
pro dany vék, rustové tempo bylo zachovano.

V roce 1998 presto doSlo k vySet feni hladin GH pro nizky vzrist. Ve véku 9,5 roku
Jana méfila 126 cm (4. percentil) a vazila 26 kg (17.percentil). Hladiny GH po
usnuti  byly 21,7... 21,1...19,3 mlU/l. S doporu€enim sledovani rdstu byla
propusténa, ale dalSi kontroly v poradné neprobéhly.

Do poradny PLDD odeslal Janu znovu na zac. r. 2002, ve véku 13 rokl a 2 mésice,
pro subklinickou hypotyreozu (TSH 7,89 mlU/l), struma nebyla. DovySetfeny
tyroidalni autoprotilatky s positivitou aTPO 663 U/ml, hladina cholesterolu byla 5,5
mmol/l, LDL 3,02 a HDL 1,54 mmol/l. Na dobfe tolerované terapii levothyroxinem se
fce Stitnice upravila (TSH 0,35 mIU/I), rovnéZ lipidogram (cholesterol 4,54 mmol/l).

V ramci kontrol vroce 2002 byl ale patrny ziejmy maly vzr Gst a zpomaleni
ristového tempa . Jana ve 13,5 letech méfila 140 cm (-3,2 SDS), méla mirnou
nadvahu (41 kg - 0,94 SDS pro dany vek) pfi dominujicicm zmnozeni podkozniho
tuku hlavné na obliceji, krku, trupu a bfiSe a prox. na koncetinach, infantilni vzhled a
opoZzd éni nastupu sexualni maturace (Tanner M1, P2). DalSi vySetfeni potvrdilo
hypergonadotropni hypogonadismus (FSH 140,6 a LH 18,7 IU/l, ESTD 0,05
nmol/l), nasledné chromosomalni vySetfeni karyotyp 46,X,del(X)(p11),1gh+.
Gynekologické vySetieni se bez détského instrumentéaria nezdafilo. Pacientgin kostni
vék je proti kalendarnimu opozdén o 1 rok.

Pacientka byla pfevzata vySSim pracovistém k doplnéni diagnostiky a dalSi terapii ve
véku 14 let.

Shrnuti: Pacientka s chromosomalni aberaci (rozsahla delece kratkych ramének
s fenotypicky naznaenym TS byla diagnostikovana ve véku 14 let pro malou
postavu, prohlubujici se zpomaleni rastu a opozdéni puberty, od 13,3 let je l1éCena



levothyroxinem pro subklinickou hypotyreozu na zakladé AIT. Ve véku 9,5 let byla
vySetfena pro susp. GHD, GH stanoveny jednou metodou bez potvrzeni GHD.
Pozdéji stanoveni GH provedeno nebylo. Pfi zpétném hodnoceni se zda
pravdépodobné, Zze Jana mohla byt diagnostikovana dfive. Jiz pouhy fakt vysky
rodicu (matka 180 cm, otec 195 cm) by mél vést k pfemysleni, pro¢ dité roste na
4.percetilu vysky.

Ponékud matouci byl sice plvodni anamnesticky Udaj o vySce otce 170 cm (ve
skute€nosti Slo o 2. partnera matky po umrti prvniho), Jana rostouci na 4. percentilu
vySky (vék 5-9,5 roku) zasluhovala ale i pozdéji ¢astéjSi kontroly rustu a zhodnoceni
ristového tempa, které se az po 10. roce zacalo zpomalovat. Tou dobou ale
v odborné poradné sledovana nebyla. Rozsahla delece kratkych ramének
chromosomu X byvéa obvykle spojena s primarni amenorheou, pokud jsou deletovany
geny v okoli centromery chromosomu X, nemocné jsou obvykle malé postavy.
Detailni vySetfeni gynekologické bude provedeno v neblizSi dobé. Na vySSim
pracovisti se rozhodne o terapii ristovym hormonem a na¢asovani indukce puberty.

Porucha r Gstu u devitileté divky

J Freibergrova
Endokrinologicka poradna Prerov

Editka byla odeslana do nasi endokrinologické poradny détskou lékarkou k vySetieni
pro ristovou retardaci ve véku deviti let. Je jediné dité rozvedenych rodi¢u, matka je
mensi postavy, méfi 160 cm, otec méfi 170 cm. Prarodi¢e z obou stran bez
napadnych rdstovych odchylek. Bratranec Edity z matciny strany je po korekci
rozStépu patra, jinak v obou rodindch bez vrozenych vyvojovych vad a bez
chronickych onemocnéni. Divka se narodila po udrZzovaném rizikovém téhotenstvi,
prfed¢asné ve 35. tydnu per sectionem, s porodni hmotnosti 1550 g a délkou 41 cm,
kiiSena nebyla, bez adaptacnich poruch, 3 tydny sledovana v inkubéatoru. UZ
vySetifeni ukazalo napadnéjsi intrauterinni retardaci rustu jiz v 7. mésici gravidity. V
kojeneckém véku prospivala pomaleji a pro psychomotorickou retardaci s mirnou
hypotonii dochazela na rehabilitaci. Méla dysplasii kycli, byla vZzdy napadné drobna,
hdre jedla. Celkova nemocnost byla mala, prdjmova onemocnéni neméla, nalez na
srdci poslechové fyziologicky, bez infekci mocovych cest. Pro trvajici PMR leh&iho
stupné nastoupila do zvlastni Skoly, kde prospiva primeérné.

Pfi prvnim vySetfeni pusobi nesméle, je napadné podobna své matce. Vyska 118,5
cm je hluboko pod 3. percentilem (- 3,5 sigma), hmotnost 25 kg mezi 10. a 30.
percentilem. VV odpovida 6 r. 6/12 (-2,5 r.), predikce vysky je 148,5 cm. Editka ma
jasné dysmorfické rysy, mirny hypertelorismus, nize posazené usni boltce, pterygia
colli, o€ni vadu (amblyopii levého oka), nosi bryle. Cubiti valgi, Stitovity hrudnik,
thyreoidea nezvétSena, na srdci fyziologicky poslechovy nalez, bficho palpaéné bez
patologického nalezu, stolice normalni pravidelna, kyly nema, genital klidovy, zevné
normalniho vzhledu.

Osifika¢ni vék (Greulich-Pyle) je vyrazné opozdén (-3 roky), odpovida 6 r. Rtg selly
bez patologickeho nalezu, thyreoidalni funkce v normé (TSH 2,6 mU/l, FT4 15,1
pmol/l), hladina gonadotropinl vyrazné zvySena (FSH 80,3 U/I, LH 10,1 U/l), estradiol
< 0,01 nmol/l. lontogram v normé, jaterni testy, alkalicka fosfatasa, urea a draslik
v mezich referenénich hodnot, nalez v modi negativni, glykemie nala¢no 4,1 mmol/l.
Na o¢nim pozadi fyziologicky nalez, perimetr v normé. Hladina IGF-I 143 ug/l, coz



odpovida dolnimu pasmu normy pro dany vék (125-350 ug/l). Echokardiografie
v normé, ultrazvukove vySetfeni ledvin bez patologického nalezu.

Pro podezieni na Turneriav syndrom bylo indikovano genetické vySetfeni, které
prekvapivé konstatovalo normalni karyotyp 46,XX. Vzhledem k somatotypu genetik
jesté bézné chromosomalni vySetfeni doplnil painting FISH metodou (Praha), ktera
ukazala inverzi dlouhého raménka X chromozomu, takze vysledny karyotyp je 46,X
inv(X) (9q12926.3). U matky bylo rovnéz provedeno chromozomalni vySetfeni, jeji
karyotyp byl normalni 46,XX. Otec nebyl vySetfen, rodiCe jsou rozvedeni.

Geneticky zavér hodnotil chromozomalni zmeény jako aberaci, vzniklou velmi
pravdépodobné ,de novo“, kdy klinické projevy pfipominajici Turnerdv syndrom
mohou byt zplsobeny submikroskopickou deleci dlouhého raménka X chromozomu
(inverzni X chromozom).

Editka byla pfedana do péce endokrinologické poradny v Olomouci, kde byla
zahajena lé¢ba rlstovym hormonem. Tato terapie vyznamné zméni jeji rustovou
Z uvedené kazuistiky vyplyva, Ze klinické vySetfeni je vzdy prvoradé a i v tomto
pripadé bylo podnétem k podrobnéjSimu genetickému rozboru a objasnéni diagnodzy.

Cysticka fibr6za nebo Klinefelter  av syndrom ?

D Zemkova®, S Kolouskova®, M Malikova?, Z Sumnik®, V Vavrova®
'2. détska klinika, UK 2. LF a FN Motol, Praha
?Ustav biologie a lékaiské genetiky, UK 2. LF a FN Motol, Praha

Neprospivani, bolesti bficha a atypicky tvar hrudniku byly ddvodem k hospitalizaci
16letého chlapce. Potni test opakované ukazal zvySenou koncentraci chloridd v potu:
39,9 a 36,9 mmol/l. Tyto hodnoty ¢asto nachazime u nemocnych s cystickou fibr6zou
(CF) s alespon jednou tzv. mirnou mutaci 4. nebo 5. tfidy. Pacient byl jako suspektni
CF odeslan na antropologické vySetfeni. Méfil 165,7 cm, coz bylo na 8. percentilu.
Cilova vySka podle rodi¢a byla 169,5 cm. Rastova kfivka ukazovala zpomalovani
ristu od 7 let s nejvyraznéjsi retardaci v 15 letech, odpovidala tedy spiSe familiarné
malému vzrastu s konstituénim opozdénim. Kostni vék byl o rok opozdén. Pacient
mél disproporcionalni habitus, vyznamné zkraceni horniho télesného segmentu (-2,6
SD), relativné dlouhy dolni segment (0,2 SD), uzka ramena (-3,2 SD), SirSi panev (-
0,9 SD) a velmi maly hrudnik (-2,8 SD). Vazil pouze 38,5 kg, coz bylo vzhledem
k véku i vySce hluboko pod normou. TlouStka koznich fas byla na dolni hranici
normy, skelet gracilni, ale nejvyraznéji se na podvaze podilela svalova dystrofie.
Soucasti antropologického vySetfeni je i vySetfeni genitadlu. Pubické ochlupeni
odpovidalo Tannerovu stadiu 4, ale bylo ponékud fidSi. Testikularni objem byl 8 ml,
coz je velmi nizké nejen ke kalendarnimu véku pacienta, ale i k jeho véku kostnimu.
Karyotyp 47,XXY pak potvrdil naSe podezfeni na Klinefelteriv syndrom, ktery téz
miva zvySenou koncentraci chloridl v potu. Zaroven bylo vylou¢eno i 19
nejCastéjSich mutaci genu pro CF (CFTR). Pacient byl pfedan do péce
endokrinologu, ktefi potvrdili hypergonadotropni hypogonadismus.

Zavér: Nas pfipad upozornuje na stale nedocenény vyznam vysSetfeni genitalu.



Mozaikovéa forma Klinefelterova syndromu

D Mayerova®’, A Santavé?
'Endokrinologick& ambulance v Prostéjové
20ddéleni lékarské genetiky a fetalni mediciny FN v Olomouci

Incidence Klinefelterova syndromu v populaci je 1:500. Mozaikova forma, ktera byla
geneticky potvrzena u naSeho pacienta, je pomérné vzacna, vznika v duasledku
nadhodné nondisjunkce pfi meiotickém déleni. Byva Casto spojend s drobnymi
vyvojovymi anomaliemi jako radioulnarni synost6za, anomalie prstl. Karyotyp
probanda je 48,XXYY/47,XXY.

Vzhledem k mit6zam se dvéma Y chromozomy je mozné, Ze bude zachovana
spermiogeneze.

Pacient byl odeslan do endokrinologické ambulance pro gynekomastii a hadmérny
vzrust ve véku 22 let.

Z anamézy:. Jedna se o prvorozeného syna, jehoZz matka nemohla delSi dobu
otéhotnét. (otéhotnéla v 36 letech). Pribéh gravidity byl bez komplikaci, porod v
terminu, p.h. 3450 g,délka 53 cm, nekfiSen. V kojeneckém véku mél operaci
inquinalni hernie dale v batolecim véku byl 1é€en Pregnylem pro retraktilni testes.
Gynekomastii ma od 15 let.

Prospéch mél primérny, absolvoval dvouletou zdravotnickou Skolu.

Somaticky nélez pfi prvnim vySetfeni: chlapec méfil 196 cm (+2 SDS) , mél hmotnost
125 kg (+2 SDS), mél symetrickou gynekomastii M4/5, trupovou obezitu, muskulaturu
normalné vyvinutou, napadné dlouhy dolni segment. Genital Pe 3/5, testes volum 10
ml mékké konzistence. Na rukou mél drobné symetrické anomalie. dvouclankové
mali¢ky rohli¢kovitého tvaru.

Vysledky potvrdily hypergonadotropni hypogonadismus (FSH 39,0 U/l ; norma 1-8
U/l, LH 16,9 U/l; norma 0,6-12 U/I, PRL 8,9 ng/ml; norma 2,6- 7,2 ng, testosteron 8,5
nmol/ I; norma 10,4-41,6 nmol/l, estradiol 0,15 nmol/l; norma 0,01-0,2 nmol/l, TSH
1,32 mU/l ; norma 0,40-4,0 mU/I ). Spermiogram - spermie nenalezeny. BMD L1-4
104%, Z score +0,5.

Zahajena suplementace androgeny (Undestor 120mg denné). Doporucena i injekéni
lé€ba Sustanonem, ale pacient ji odmitd. Béhem 6 meésicli dochazi k poklesu
gonadotropind (FSH 24 U/l, LH 12 U/l, testosteron je 10,3 nmol/l).

Vzhledem ke zvySenému riziku karcinomu prsu, ktery se u tohoto syndromu
vyskytuje Castéji, planujeme chirurgické odstranéni gynekomastie.

Zajimavosti zlstava, ze kostni denzita je normalni, ba dokonce zvySena. U
mozaikové formy vzhledem ke dvéma Y chromozomim neni nalez osteoporézy
typicky jako u klasického Klinefelterova syndromu.

Zavér. prezentovana kazuistika mozaikové formy Klinefelterova syndromu s
drobnymi morfologickymi zménami na rukou (dvouclankové mali¢ky) a s normalni
kostni denzitou.

Hypogonadismus

M Jifickova
Détské oddéleni, Masarykova méstska nemocnice v Jilemnici



Radek byl doporu¢en ve véku 4 let k endokrinologickému vySetfeni pro nedostate¢né
vyvinuty genital. Jiz od narozeni mél hypoplastické, rozStépené scrotum s hmatnymi
varlatky a napadné maly penis. Somaticky prospival dobfe, po 2. roce véku mirna
obezita, mentéalni vyvoj byl mirné opozdén s pfevahou v feCové sloZce.

Ve 3 letech byl z détského stfediska odeslan k urologickému vySetieni. Urolog nélez
na genitalu zhodnotil jako SirSi normu a doporucil kontrolu s odstupem 1 roku. Pfi této
kontrole doporucil u Radka endokrinologické vySetfeni.

Radek byl u nas vysetien tyden pfed svymi Ctvrtymi narozeninami, méfil 101 cm
(25.p.) a vazil 21 kg (90.p.). Scrotum je hypoplastické, ve stfedni Cafe rozStépene,
varlatka jsou hmatna ve skrotu, drobna. Malym dojmem pusobi penis, ale pfi zméreni
po stlaCeni tukového polStafe méfi 38 mm. Chlapec je mirné obesni, ostatni
somaticky nalez je fyziologicky. Zakladni biochemické vySetfeni sera je bez
patologie, odebrané hormonélni hladiny jsou rovnéz ve fyziologickém rozpéti.
Indikovali jsme genetické vySetfeni, které pfineslo vyfeSeni pfipadu.

Byl zjistén Klinefelteriv syndrom.

Radek bude nadale sledovan endokrinologem, rodina se stéhuje do Prahy, dalSi
sledovani jiz tedy nebude u nas. Vzhledem k hypogonadismu patrném jiz od
novorozeneckého véku bude zfejmé jiz pro nastup puberty nutnd substituce
testosteronem. K diagnose Klinefelterova syndromu patfi i Radkiv opozdény vyvoj
feCi. Chlapec dochazi na logopedii, mluvi jiz ve vétach, dosud je pfitomna dyslalie.



