,LENIVA* MICHALKA
Jitka BartoSova
Detské oddleni Krajské nemocnice Liberec

V bieznu 2004 byla vySina v neurologické poradidleta Michalka. K vySéeni byla
odeslana obvodni |ékeou na zadost psycholozky itelky MS. Hlavnim dvodem
vySeteni bylo, Ze odmitala ve Skolce chodit do s¢hadha vychazky, bolely ji no3ky a byla
litostiva.

V rodiné matky mé& matin bratr céliakii, bakika trpi polyvalentni alergii a¢decek ma m.
Scheuermann.

Michalka je z 1. gravidity, narodila se dideymiezem pro polohu koncempanevnim. PH
2800 g, PD 47 cm. Od kojeneckéhiku rehabilitovala pro hypotonicky syndrom a mirné
opozdni psychmotorického vyvoje, chodila v 1Zsicich. Byla operovana pro konvergentni
strabismus atselnou kylu. Jinak vaZi nestonala.

Podle slov maminky byla MiSa Hj$i vzdy, nepisuzovala tomu &sSi vyznam, protoze jeji
bratr byl také ,liny“. Od 3 let chodila do MS a pdam byla maminkaditelkou
upozorrna, Ze MiSa malo chodi a nastastatnim. Od prosince 200&ka MiSa také
tendenci k zach

V lednu 2004 byla divka vy&eha psycholoZzkou se zfrem: intelekto¥¢ SirSi norma, mirh
opozdny vyvojfeci, zvySena unavitelnost a bylo dopéena neurologicka kontrola#iP
neurologickém vySéeni byla napadna kolébavéaize a neobratnost v jemné i hrubé
motorice. Ostatni nalez byl fyziologicky. V ramdafetencialni diagnostiky myopatie bylo
provedeno laboratorni vy$eni, jehoz vysledky vedly k diagnéze periferni hypedzy. CK
4,96 ukat/l, AST 1,06 ukat/l, ALT 0,97 ukat/l, fR45,1 pmol/l, TSH 617 mIU/I. S timto
zawrem byla odeslana na&tdké oddleni.

Fi prijeti Michalka nefila 86 cm (hluboko pod 3. percentilem), vazila I2(k. percentil).
Néapadna byla sucha, Supici s&& po celémete, volrgjSi bisni stna s umbilikalni hernii,
TF 80/min. SZ nebyla hmatna. Z dalSich viget cholesterol 7,7 mmol/l, protilatky proti
Stitné Zlaze pozitivni (anti TPO 253 U/I, anti T@&23UJ/I). Ki sonografickém vySégni byl
objem SZ 0.56 ml, laloky symetrické s homogennildtirou, bez loZiskovych zin. Po
nasazeni substitai 1&by tyroxinem jiz za 3 tydny byla Michalkdlejsi, chize ji grestala
délat problémy, upravila se zacpa. Po ésisich se zlepSilakeci, vyrostla o 7 cm, ma
naplanované kontrolni psychologické vygei.

ZkuSenosti z naSeho regionu ukazuji stale igneéatovych graf nékterymi obvodnimi
lékari i u déti s varovnymi piznaky (Michalka ve 3 letech zceléegtala #st).



JE NEKDO VYSSi?
Ondej Capek
Odborna ambulanceipdétském oddeni, Nemocnice v Chebu

V VI1/1998 se v naSi odborné ambulanci poprvé&wahy zcela nezvykle vysoké 11leté
dévce.

180 cm vySky a 70 kg hmotnosti, to vSe vitd

Matka pacientky je z rodiny, kde jsou vSichngsly sama &ti 179 cm. Léi se pro IDDM,
ktery se manifestoval po porodu. Otec pacientkadig@v, ngti 183 cm.

N. M. se narodila v 5/1998 z fyziologickéhldtenstvi, perinataénbylo vse v péadku,
porodni hmotnost byla 3600 g, porodni délka 52 dtty. vék byl kroms subluxace k§li bez
mimoradnosti. Poziji, v rdmci preventivnich prohlidek, byly kontrolény glykémie, které
byly vzdy v pdadku. Pozoruhodné jsou paci&ng mistova data:

Narozeni 3600 g 52 cm
| rok 10650 g 80 cm

3 roky 18 kg 111 cm
6 let 31 kg 135 cm
9 let 53 kg 160 cm
11 let 70 kg 180 cm

Pri |. vySeteni v poradé v 11 letechjsem vidl jiz pokrocile pubertalni divku (M3, PH 4),
jasre Zensky fenotyp, velice vysokou, proporcionalnitaBeelikosti 42. TK 120/70 Torr.
Interni ndlez v nori V laboratdi fyziologické hodnoty KO, biochemického screeningu
DHEAS 43,9 ug/100 ml, ESTD 0,09 nmol/l, FSH 7,2k %,6 1U/I. IGF-I 958 ng/ml (+3,72
SD).

Diabetické autoprotilatky anti-LO 3,3 (N 3 - I2ptaGAD 0 (N < 1,0), anti-IR1 4,9 (N 0 - 18).
IRl nala¢no 21,7 mIU/I(N 4,3 - 19,9). B zndmkéach harmonickydaici puberty byla finalni
vySka odhadovana kolem 190 cm. Byly dogeny kontroly fistu, glykémie, IGF-I,
stanoveni GH.

V rdmci dalSich 5 let sledovahyl ve wku 12,5 roku stanoven kostnik/- tehdy jiz plna
osifikace zapsti, kostni ¥k 18 let. N. jeSt€ vyrostla az na 191,5 cm (2004MHladiny
glykémie byly v norna, pii oGTT Ix vySSi (oGTT : 6,5...8,0..6,8 mmol/l). Kooly IRI
nala¢no vykazovaly vySSi hodnot§29,3 ... 30,8ple kontrolg 7,5 mIU/I. Stanoveni T4,
TSH, ESTD, FSH, LH, PRL, DHEAS, kortizolu byla vin@. Setrvale vysoké byly hladiny
IGF-1 (987... 870 ... 923 ng/ml)Hladiny GH po usnuti byly 33,7... 32,47 ... 53,11 mlU/I.
Pacientka réla v letech 2001, 2002 a 2004 opakoyBRI vySeteni CNS/hypofyzy.
Opakovag bylo potvrzovano malé lozisko v dorzatidisti adenohypofyzy (3-4 mm v
praméru), v. s. mikroadenom Progrese nebyla zaznamenana.

Dnes 16,5let4 divka, s genetickymiiiedpoklady pro vysSi vziist je pozoruhodné svymi
rastovymi daty od predskolniho ¥ku. Krom € konstitu¢nich vlivi se uplatiuje zirejmé
nadprodukce GH z mikroadenomu hypofyzy. Velice vyské hodnoty IGF-I piretrvavaji i
v obdobi ukon¢eného rastu. Pripad N. byl konzultovan s endokrinologickym oddélenim
DK FN v Motole, zatim bylo doporueno sledovani.



CASTECNA UZAVIRKA NA SILNICI K1
lvana Cerméakova
Endokrinologicky Ustav, Praha

Terezka byla u nas poprvé vyéeia z iniciativy maminky v té#i 8 letech, &koli piibeh
z&ind jiz minimalrg o pal roku drive, kdy poprvé zaznamenalist chloupk: v axile
a na mons pubis. Z mimoprazské ambularitské endokrinologieifchazi se z&wrem:
adrenarché na hranici normy.

V jeji rodinné ani osobni anamnéze se neodehiéleyznamného.

Fi podrobném hormonalnim vy$ehi nebyla kro& mirné zvySené hladiny testosteronu a
snizeni SHBG zjigha Zadna odchylka od normalnich rozmezi, hormoimepy nebyly
predcasre aktivovany, vySéeni podle Tannera v té dalbA2, P2 - 3, M1, somaticky nalez byl
v norme véetnd TK a ristove Kivky, ktera byla plynula, trvale mezi 10. a 25. gantilem,
tedy bez urychlenitstu, zato s mighurychlenym kostnimékem (TW3 o 7 misial).

Doplnili jsme i morfologické vySéeni nadledvin, kde byl zcela normalni nélez.

Fi dalSi kontrole jsme zaznamenali vice nez dvahaé zvySeni 17-OHP a mirnou
elevaci DHEA a DHEAS, aft se opakovalo nevyznamné zvySeni testosteronizarsn
SHBG. Sekundarni pohlavni znaky neprogredovalsto jsme ,z pilnosti“ pstoupili
k ACTH testu, kterého vysledek nd®kvapil zvySenim 11-deoxykortizolu (DOF) na
osminasobek a zvysenim 11-deoxykortikosteronu (D@QEnEi dvou a il nasobek
normalnich hodnot,ipnormalni reakci kortizolu. LHRH testem s prepufbrim typem
odpowdi jsme pak vylotili centralni gedcasnou pubertu.

Klinick& jednotka, kterou jsme timto prokazgiyzacna (1 na 100 000 novorozéna
podle stupa postizeni ma celotadu klinickych projeu: ve své Uplné podaéhvede
k virilizaci zevniho genitalu novorozenych divekrpse fistu s urychlenim kostniho zrani a
hypertenzi.

O spravnosti Vaseho diagnostického tipuissydcite @i naSem setkani na Dnecktské
endokrinologie 2005 v Hradci Kralové nebo na icétava@endo.cz



MUSI MIiT DIT E S DOWNOVOU CHOROBOU VELKY JAZYK?
Jindrich Cizek, Eva Novakova
Détska klinika, Nemocnic€eské Budovice

Téner 18leta divka se z&kladni diagn6zou m. Down @add 2 nesice ged @ijetim acni
operaci (transplantace rohovky). V ramiegoperaniho vyseteni byla zjis¢na anémie a
hepatopatie nejasnéhévymdu. Bylo proto doporteno vysateni na dtském oddleni.

Unavena nebyla, podle rodiny se chovala ,norgfalmez napadnosti. Vipdchorobi nikdy
vazreji nestonala, od malka vSak nila suchou kZi a loZiska ekzému v kubitach a
podkolennich jamkéach. Asi 3dsice uzivala hormonalni terapii k navozeni mensiritna
cyklu, posledni 2 isice ged ijetim byla jiz bez I8by. Hmotnost {i piijeti byla 52,3 kg
(97. percentil) fi vySce 127 cm (3. percentil). Byldijata na hematologickou stanici.

Objektivre byla vyjadena geneticka stigmatizace ve smyslu m. Down, tdpesiicha ze
celého &la a ndpadna makroglosie. Pétada podrobné vySgni z hlediska hematologa,
véetns punkce kostniigns (se zagrem aplastické anémie). Laboratdbyla gitomna lehka
elevace transaminaz, celkovy cholesterol 7,96 mniodG 1,78 mmol/l, zminy na EKG,
mirny perikardiélni vypotek — to by spoie s obezitou, suchouiki a makroglosiii vedlo
endokrinologa jist zahy spravnym sénem.

Ve skuténosti vSak cesta ke spravné diagndze nebyla zded&k@ima a zavr prvni
hospitalizace z#: aplasticka anémiefpEBYV infekci v.s..



OPOZDENA PUBERTA U 15-LETEHO CHLAPCE

Kamila Dimova, Eva Feigerlov3 Kristyna Stradovi Jan Lebt
! Deétska endokrinologicka ambulance, nemocnice Kladno

2 Klinika deti a dorostu 3. lékeské fakulty UK a FNKYV, Praha

Michala jsem poprvé vita pred rekolika mésici. Byl odeslan pro nenastupujici pubertu
zjistenou @i 15leté kontrole. Naizi mél znamky pondrné téZkého atopického ekzému,
chykel posledniclanek 3. a 4. prstu na levé ruce, byla napadeggha tukové hmoty nad
svalovou (hmotnost 53 kg, vy$ka 160 cm - na 3.egueitti, BMI 23 kg/nf - mezi 75. a 90.
percentilem), byl prepubertalni (P1, G1). Michab prirnou mentalni retardaci a stav
hodnoceny jako LMD s pohybovou neobratnosti nawgé specialni zakladni Skolu.

Prvni laboratorni vyS&ni prokazalo hypogonadotropni hypogonadismus (I:B<dU/I,
FSH < 0,5 1U/l, testosteron < 0,24 nmol/l), hypao#dzu (fT4 5,4 pmol/l, TSH 11,3 mU/l),
hypokortizolémii (27 nmol/l z ranniho oé&fu, odpad kortisolu v mi» 48 nmol/24 hodin) a
suspektni deficitirstového hormonu (IGF-1 28 ugl/l, -7,5 SD). Sonogkafibyla stitn4 Zlaza
hypotroficka s objemem 1,8 ml. Kostnikv(GP) odpovidal 11 - 12 k.

Podle pedchozi zdravotnické dokumentace byla &jiatasi 4 hodiny po porodu
hypoglykémie 1,1 mmol/l; druhy den Zivota pak zwygelrazdivost, sté&ni i, kiece
hornich kogetin, zvraceni, doslo k rozvoji ikteru adyly zjiStny hypoglykémie. Stav byl
hodnocen jako novorozeneckéa sepse. V 5 tydnechnoyu (Fijat na oddleni pro spavost a
ikterus. Ri hospitalizaci doslo ke klonickymi&tim, bkehem kterych byla zjigha
hypoglykémie a hypokalcémie. Maly Michal byl vy&etan pro podezni na metabolickou
vadu, ktera potvrzena nebyla. V dalSim Ziveg jiz kece neopakovaly. Veadch letech byl na
operaci pravostranné retence varlete.

Nyni jsem vzhledem k vyslediin nasadila Michalovi L-tyroxin a odeslala ho k pedeni
stimulanich test. Byl potvrzen nedostatekistového hormonu (stimulovany GH < 1,5
mlU/l), hypogonadotropni hypogonadismus (LHRH tést:trvale < 0,5 U/l, FSH 0,9..1,1
U/l), centralni hypothyreéza (fT4 7,54 pmol/l, T8EH66 mIU/l). Na MR mozku obraz
~empty sella“ s prouzkem hypofyzy.

Michal tedy velmi pravépodobré od narozeni trpi kombinovanym deficitem hypofyZéinn
hormoru, ktery se poprvé projevil novorozeneckymi hypogiykemi. Mirné ,mentélni
opozdni* Michala, neobratnost i nadvaha, bykepr¢ diasledkem nel&nych hormonalnich
deficita. U déti se sodasnym chybnim ristového hormonu a kortizolutthe byt Gistové
tempo pekvapiv dlouho nenapadné a teprve fiepazejici dospivani upozorni na zavazny
problém. Otadzkouistava, zda opakované hypoglykémie sgmést k rozpoznani
hypopituitarismu a zda Michalov@stvi by za &chto okolnosti neprobihaldigniveji.



ZALUDNOSTI KONGENITALNI CYTOMEGALOVIROVE INFEKCE
E. Dortova, J. Dort, P. Huml
Neonatologické oddieni Fakultni nemocnice Plize

Teéhotenstvi zdravotni sestry Venduly probihalo zégtéologicky a oba rodie na svého
prvniho potomka velmisili. Léto v roce 2002 bylo velmi horké a maminkapdelrg
navStvovala véejny bazén do pozdnich ty@ligravidity.

Martinek se narodil 25. 9. v terminu é&a/miezem pro patologicky zaznam na CT@, p
sekci odtekla zelena plodova voda a pimle byl napad#é tenky. Porodni hmotnost byla 2850
g, délka 48 cm., obvod Ibi 31,5 cm, tedy mikrocefaDalSi klinické znamky —
hepatosplenomegalie, projevy kozni hemorhagicki&zygdi trombocytopenii vzbuzovaly
obavy z mozné adnatni infekce. U matky éwitoyla sérologicky potvrzena aktivni
cytomegalovirova infekce. Mozkomisni mok byl cyteoticky i kultivatné negativni, ale
nalez na USG mozku - vysSi echogenita periventiikeila metlicové utvary v thalamu
swedCily pro in utero probhlou encephalitidu.

V prvnim tydnu Zivota se objevovaly opakovangdglykémie, velmi obtizh
korigovatelné, které byly vystleny vysokou hladinou RIA insulinu (45,8J/ml). V dalSim
prabéhu se hodnoty glykémie normalizovaly, stejak doslo k poklesu hladin insulinu
k norme. Na USG pankreatu byla v novorozeneckém obdohispwana napadna
hyperechogenita. CMV infekce jakéigina tranzitorni hyperinzulinémie neni v litersgu
uvadna.

T¢. je Martinek je 2lety chlagek, ktery svym psychomotorickym vyvojem odpovida 1
roku, byla u ®&j ¢asré diagnostikovanaifka porucha sluchu, v stasné dob ¢eka na
kochlearni implantat. Probih& intenzivni rehatsktapée psychologicka a specié&hn
pedagogicka. Vyléovani CMV m@i trva.



HANI CKA, KTERA RYCHLEJI ROSTLA

Eva Feigerlovd, Ivana Kol&ov#, Felix Votava, Jaroslav Zikmund
! Klinika déti a dorostu 3. |ékiské fakulty UK a FNKV, Praha

2 prakticka |ékaka pro cti a dorost, Praha

Hantka se narodila zdravym radim (vysSka otce 176 cm, matky 173 cm) z ¢hatenstvi
ve 34. tydnu sekci z indikace matky (n&hi&mi prfihoda maminky). Po narozeni se pond
dohkre adaptovala (AS 3-5-7, RDS |I. stép22 hodin CPAP). Psychomotoricky se rozvijela
velmi piiznivé a svymi rychlymi pokroky findSela roditim radost. Ve 12 gsicich ngtila 76
cm (P50 - 75).

V 18 nesicich si jeji praktickddska lekaéka vSimla pi preventivni prohlidce, Ze Hatkia
pongrné rychle roste. Od prvnich narozenin vyrostla o 9acposunula se do pasma P75 - 90.
Proto si ji pozvala za 6 tydma kontrolu. V 19 msicich Hantka nefila jiz 87,5 cm (P90) a
meéla mirng zdurelou klitoris. Byla doporéena k vySdéeni pro podezni na kongenitalni
adrenalni hyperplazii.

Fi vySeteni frakci steroitl méla Hantka zvysené hladiny androstendionu 7,47 nmol/l (N
0,9 - 5,8), DHEAS 649 ug/dl (/N 35 - 430), testostes 1,31 nmol/l (NO - 0,6) i
dihydrotestosteronu 1,26 nmol/l (N 0,05 - 0,4). #tddsek byl mirre urychlen (2 roky, GP).
Sonograficky byl vpravo v prostoru mezi nadledvirgojatry nalezen kulovity,
hypoechogenni, nehomogenni Utvar énpiru 24 mm s anechogennésbu. CT nalez
zpiesnil lokalizaci: v mistuloZeni pravé nadledviny kulovité (24 mm),festhraniené,
homogenni loZisko benigni charakteristiky.

V néasledné p détské onkologie byl tumor radik&rodstragn. Histologicky se jednalo o
karcinom nadledviny. Li—-Fraumeniho syndrom nebyivpen, dalSi onkologické ¢éa tedy
nebyla nutna.

Adrenokortikalni karcinom je wtl vzacny. Je &Sinou hormonal# aktivni, casgjSi u
divek a jeho vyskyt stoupa gkem. Mize byt vysoce maligni, proto j€asny zachyt pro
pacienta velmi @lezity. VétSinou vSak nedosahuje rogm, aby byl vyhmatan.

Na gikladu Hanéky jsme se feswdcili o tom, Ze detailni monitorovaniastového tempa
muze @ispet k velmi wasné detekci androgehaktivniho karcinomu nadledviny.



OBEZNi PETR S RUSYMI VLASY
Marie Finkova, Irena Hainerova
Klinika d éti a dorostu 3. Iéka‘ské fakulty UK a FNKV, Praha

16letého Petra jsmeifali k vySeteni pro excesivni obezitu. Pet&inl76,7 cm (P50) a
vaZzi 113 kg, jeho BMI dosahuje 36,2 kg/iva napadi rusé viasy.

Otec Petra je Stihly, jeho matkaaka @ibyvat na hmotnosti po 25. roceku, kdyZ Festala
sportovat. Sestra Petra je Stihla. Daifiywni Petra jsou Stihli, plnostihli i obézni, drigho
se vSak nerozvinula takova nadvaha vdasném wku jako u Petra. Rotk Petra i jeho sestra
jsou tmavovlasi, rusé vlasy se v radirevyskytuiji.

Petr se narodil ze druhého rizikovébladtenstvi (gestmi diabetes u matky), v terminu,
porod byl spontanni, zahlavim, PH 4250 g, PD 51Jaho psychomotoricky vyvoj byl
normalni. Krong béznych infeki nemocen nebyl.

Petr trgl nadvahou od maika. Jiz jako kojenec gdl vice nez vrstevnici. Pohybu se
nevyhybal. U nasipvstupnim vySdeni byla ndpadna bledéie, pihy v obleji a rusé nejen
vlasy, ale vesSkeré ochlupeni. Petr dospiva (P31&38s 10/10 ml in situ). Ma strie
v predilekni lokalizaci a v souladu s nadvahou vyraznou ggnestii. Krevni tlak 140/80
Torr.

Petr je prvnim pacientem, u kterého jsme nafenlbtyp typicky pro defekt
proopiomelanokortinu (POMC) éasré nastupujici excesivni obezitu spojenou
s hypopigmentaci a rusymi vlasy. POMC je jednim&dadnichilanki hypotalamické
anorexigenni osy, jejiz bezchybna funkce je neZbpto dosazeni pocitu sytosti. Lidé
s defektem &kteréhoclanku této osy trptasré nastupujici hyperfagii a obezitou. POMC je
také prekurzorem MSH, proto k obrazu poruchyigairucha pigmentace. Vy$ehi genu
pro POMC u Petra probihd, o vysledcich budemeaeéétr

Molekularrg-genetické vyséeni mize u rekterych dti objasnit etiologicasré nastupujici
t¢Zké obezity. Nové genetické poznatky pomohly ponafturegulaci jidelniho chovani,
jednoho z nejkomplexysich endokrinnich systéimidského €la, a v budoucnu snadigpeji
k hledani novych postdpro I&bu obezity.



TEHOTNA ESKYMA CKA

Martin Gregora
Détské oddleni Nemocnice Strakonice

Na ditské oddleni byla fijata 16leta divka protp roku trvajici ranni nevolnosti s nazeou,
¢astym zvracenim a napadnynmetdenim podhsku.

Pro recidivujici otitidy ji byla ve 4 letechguedena adenotomie. Dale végmestonala.V
8 letech si fi sportu givodila frakturu levé tibie, ktera se zhojila b&pmplikaci. Od té doby
rodi¢e pozoruji Unavnost, a postupné zpomalésir Je&tv 11 letech ale p#ta k vétSim
détem ve tidé. Nyni je nejmensi. & se dobe. Posledni rok si depiluje chloupky na zadech,
je ji stale zima. Menstruuje od 14 let, nepravideMa hlubsi hlas, sussiuki, v
bledém oblkeji dominuji masité rty. Napad se ji uklada tuk v podisku. Percentilovy graf
je patologicky s oplog8him ristové Kivky mezi 11. a 13. rokem, v délm¢ekavaného
rastového spurtu. Ve 13 letech vySka 154 cm, v Jgcleffi preventivni prohlidce 157 cm,
ale pi prijeti na oddIni v 15,5 letech 154 cm (3. percentil!), midparet&7,5 cm, (50.
percentil). VySka otce 178 cm, matky 170 cm.

Provedena biochemicka a hematologicka wgsétoyla v normy. Pro bolesti ficha a
zvétSeni podbisku byla vySeatna sonograficky s nalezem malého mnozstvi voktitey
v cavum Douglasi (hodnoceno gynekologem jako V¥as. go ruptile ovarialni cysty). Bylo
doplrino gastroskopické vyseni se za&rem: skluzna hiatova hernie, biopsie z terminalniho
jicnu bez zaétlivé nebo nadorové struktury. Hormonalni vysei: TSH > 75,0 mIU/|, fT4 <
2,57 pmol/l, LH, FSH, SHBG, FAI v normTPO protilatky 313,3 IU/ml, ATG protilatky
23,7 IU/ml. Sono §titné Zlazy: atroficke lalokyl{ R.1 ml, PL 2.3 ml) s hrubzménénou
echotexturou. EKG: Nizka voltdz, ploché T viny, W4 - V6 negativni. Echo kardio:
perikardialni vypotek 3 — 5 mm. RTG kostikvopozdni o 2 roky. Pro&Zkou hypotyredzu
na autoimunnim podkl&dyla zahdjena tba levothyroxinem 5@Qig denr. S navozenim
eutyroidniho stavu pominuly postupwmSechny klinické potize pacientkyetrg zazivacich,
upravila se EKG #vka a vymizel perikardialni vypotek. V nasledugici6 nEsicich byla
davka levothyroxinu zvy3ena na id§ denr. Facies oteklé eskyrtiay se zngnila na obléej
divky jemnych rya. Ztratil se prominujici podisek. Divka je nadale na substituci
levothyroxinem (75ug denr) bez potizi. Spravnédteni @i preventivnich prohlidkach a
peilivé hodnoceni patologick&stové Kivky by vedlo k wasnému odhaleni hypotyredzy a
zabranilo by trvalému deficituistu.



|IZOLOVANA KOJENECKA HYPERTYROTROPINEMIE

Olga Hnikova, Jaroslav Zikmund
Klinika deéti a dorostuUK 3. LF a FNKV, Praha

NaSe kazuistika Z&ana v obdobi, kdy screeningovou metodou pro scngekongenitalni
hypotyredzy (SKH) bylo jest stanoveni celkového tyroxinu (T4) ze suché krekaypky
novorozeng.

Hedvika r&. 906024, PH 3600 g, PD 52 cm, 41. tyden normakwidity ukoréené
spontannim porodem zahlavimglenvysledek SKH v mezich normy. Pro napgdn
makroglosii byl ale 5. poporodni den v ndibydliSt vySeten vendzni tyreoideu stimulujici
hormon (TSH) s vyznanrvyssi hodnotou — 43,6 miU/I a dalSi den celkovésTbrmalni
hodnotou 120,0 nmol/l. S podenim na hypotyredzu byla pak 10. den po narozeni
vySetovana na nasem pracovisti. TSH bylo uz jen lehg8awo na 8,9 mlU/I, avSak hodnoty
free T4 (fT4), trijodtyroninu (T3) a ultrazvuk (UBymetrické &titné z1azys¥) byly zcela
normalni. B vySeteni za nisic byly pak viechny vysledky laboratornigins TSH i UZ SZ
v norme. Déle byla sledovana pediatrem v raisydliS€. Na dalSi vySéeni k nam byla
poslana v 5 letech. Vyvoj probihal norméalRist od 1 roku byl zaznamenan mezi 3. — 10.
percentilem s pravidelnymi &aimi prirastky 4 — 5 cm.V RA byly uv&shy malé postavy
v roding otce. Hedvika réla zcela normalni vysledky vy$eni SZ, ¥etrg symetrickych
lalokti na UZ a normalni kostwik. V 11.5 roce byla u nas znovu vy&stana pro postupny
pokles vySkovéhoifristku. VySka (131 cm) se dostala za posledni rok3oquércentil.
Znamky pa@inajici puberty nebylyiftomny. Hormony TSH, fT4 a tyreoglobulin byly zcela
v norme, T3 @i horni hranici normy a na UZ S§titné Zlazy jsmermamenali vyznamnou
asymetrii laloki, ve prospch pravého. Kostniék byl o 3 roky opozéh. Byla zahgjena
substit¥ni I&ba Euthyroxem 2pig/den. Levy lalok Stitnice dale nerostl a vySkoviyistek
(bez vyrazného catch up) byhiem roku 5 cm. Od 13.5 let se rozviji puberta (EarB2,
PH1, Al) s éistovym vySvihem 9 cm za rok. Substituce Euthyrodsta zvySena na 50
pg/den. Byl odebran krevni vzorek k vyi&ati DNA analyzy k vySéeni event. genetické
mutace z oblasti stitné Zlazy.

Podle nasich dlouhodobych zkuSenosti nejstpagdy izolovanych hypertyrotropinemii u
malych kojené velkou vzacnostDiferencialni diagnostika musi byt zaréfena na Udaje o
jodovém zasobeni matky a potazmo plodndm £hotenstvi i postnatandale na vySéeni
hormonalnich hladin SZ getrs Tg, UZ SZ a vy3éeni antityreoidalnich protilatek dfe i
matky. Autoimunitni tyreoiditida iize z&it uz u malého kojence, jmenoyi souvislosti
s Downovym syndromem.V poslednich lete¢ioyla jeS& moznost experimentalniho
vySeteni DNA, vzhledem k popsanym chromozomalnim mutactéto souvislosti, jako je
nag. heterozygotni mutace genu pro transkrigfaktor PAX 8, spojena s atrofizaci jednoho
nebo obou lalok SZ, ktera se rozviji az postnatélhnezralost z§tné vazby v ramci
hypotalamo-hypofyso-tyreoidalni osyaie byt vys¥tlenim tranzientni izolované
novorozenecké lehké hypertyrotropinemie, zejmédéiunedonoSenych.ipad Hedviky
ukazuje, Zellouhodobésledovanistavu SZ je vhodné i u izolované thyanzientni, mirné
kojenecké hypertyrotropinemie gg8efenim v cca rénich intervalech, aby eventuelni
postizeni vyvoje SZ i v postnatalnim obdobi bytasodhaleno adéno.



CO DOKAZE PLASTICKA CHIRURGIE A HORMONY
M. Imramovska, P. Frihauf, J. Langer
Klinika détského a dorostového lélstvi, 1. LF UK a VEN, Praha

Po narozeni byla zj&ta u Janattka malformace genitalu — ponoskrotalni hypospadie,
leva gonada in situ, vpravo bylo skrotum prazdniéisie byla hmatna rezistencei Rikéni
cystouretrografii se naplnila vagina&laha, po zavedeni cévky se zobrazila uretraitdor
vzhledu. Na VUG se neprokazala VVV. Viipghu hospitalizace 28. den nastalo vyklenuti
rezistence v pravéntisle. Ri chirurgické revizi byl obsahem kylniho vaku prawh clohy,
vejcovod a vajénik s p@&inajici infarzaci. Byla provedena resekce a néigpllogicky
potvrzen. PozgSi vysledek genetického vygeni potvrdil dg. pravého hermafroditismu
(karyotyp 46 XY, sex chromatin negativni).

Janaekaly 3 plastické operace. Na Klinice plastickgutgie FN Kralovské Vinohrady mu
byla provedena ve 2,5 letech 1. operaceinagni, sutura glandu a membra, v 8 letech
prodlouzeni uretry a ve 20 letech koné Uprava. KdyZ jsme vy3#it Jana poprvé
v endokrinologické ordinaci v 8 letechghvyrazné hypoplastické levé varle podle
palpaniho i USG nalezu, vpravo varle nebylo nalezenazie— 12. rokem byly hodnoty
testosteronu opakovamizkeé 0,2 — 0,8 nmol/l a snizeny DHT. Protilatkgtpvarleti byly
negativni, hladiny FSH, LH nezvySeny, spektrum toété androgeinv mezich normy. Po
stimulaci Pregnylem nastal vzestup testosteronua jed na 1,8 nmol/l. Po 12. rocékwu jsme
Janovi zdali pozvolna podavat substtni terapii testosteronu (Proviron, Undestor,
Sustanon), f» které nastal odpovidajici rozvoj sekundarnichlgahich znak. Levé varle se
zw¢tSilo do velikosti 35 x 14 mm, niZSiho turgoru, [ cm, glans ddie vyvinut, i
vySeteni spermiogramu azoospermie. Pregnylovy tesbsesbn ped 8,27 nmol/l, po
stimulaci Pregnylem 16,55 nmol/l. Jan studuje r&ipdborné Skole gauje se zavodn
tanci, chodi delSi dobu s divkou a chce se oZWaifripadu chceme ukazat, Ze se nidnde
musi podilet tym pracovnik(plasticky chirurg, pediatr — endokrinolog, sexag)l



PRIPAD NESPOLUPRACUJICIHO GENIA
Bozena Kalvachova
Endokrinologicky ustav, Praha

Kdyz mne po dvouleté pauze navstivil nyni 27fmgient s prosbou o recept, probirali jsme
znovu jeho zdravotni curriculum a museli jsmeismmat, Ze zdaleka nebylo optimalni.
Chlapec v doprovodu otce se u mne objevil poprvegka 13 roki 6 msiai. Rast odpovidal
25. percentilu, BMI 26 kg/fy kostni wk opoZdn o 1,5 roku, prepubertalni vyvoj
sekundarnich znak penis 3,7 cm, levé testis in situ, volum 4 mgvgr staZitelné, volum 2
ml, klouze ke vstupu do skréta.

Dozvidam se, Ze jiz 2x absolvovdkl hCG v 10. a 12. rocetku pro prazdné skrétum,
tudiz I&ba efekt ndla. Doporuu;ji tedy teti kiru hCG, celkow 7 500 1U, po ni testes
zastavaji spolehliy ve skrétu, mirné velikostni asymetrie se seimLokalre pokraiuje I&ba
mesterolonovym gelemékolik mésia.

V 16 letech jiz retelna gynoidni obezita, pseudogynekomastie, AD6PH ml, penis 4,5 cm.
Laboratd: testosteron plasm. 1,24 nmol/l, DHT 0,051 nma&l, < 0,5 U/I, FSH rovaz,
SHBG 57,0 nmol/l.

Patram, protak dlouh&a pauza mezi planovanymi kontrolami, ksig& vyvoje je
neuspokojivy, a zji&ji m.j., Ze chlapec s 1Q nad 140 je orientovarukldsmu, studuje
vysokou Skolu, Zzadné osobni plany nema.

Dophuji genetické vyséeni, karyotyp v norggy piistupujeme na kompromisni podavani
mesterolonu per os i lok&alnPo 6 nésicich se normalizuje DHT, plasmaticky testostesen
zvysuje na 3,32 nmol/l.

V 17 letech, kdy sexualni vyvoj obnasi A2, P3, Bml, penis 5 cm, ijstupujeme k LHRH
testu. Véase 0 oba gonadotropiny néfitelné nizké, max. hladina obodini 2,5 U,
testosteron z 0,36 dosahuje ve 120. méinbtadiny 0,82 nmol/l. RTG selly ukazuje vysokou
kondenzaci pyramidy, malou, témpiemostnou sellu a maly sfenoidalni sinus. Teprve
v tomto momertt cilenym dotazem zji%iji oslabenycich Udajré od 12 let a v ranémétstvi
opakované Urazy hlavy. Konzultuji sexuologa i erdadoga internistu, jejich stanoviska
jsou ale po#kud rozporna. Zahajuji podavani Sustanonu a prdogity vous zkousSime
gelovy mesterolon na tig.

Kontroly v naslednych 10 letech jsou velmi splické, Ehem pobytu v cizié substituci
spiSe nebral, Skolu nedokiin

V sowasné dob zajem o druhé pohlavi stale nema, subjektsa citi dobe, rad by zhubl.
Kosti? NMR? Co dél?

Pouieni - diskuse: pomyslet na centralni hypogonagairbypogonadismusias,
intenzivreji vtdhnout problematického pacienta a jeho rodlowspoluprace, v prvnimifsoce
véku diagnosticky vyuzit ukazateminipuberty, pokusit se o0 molekul&rgenetické
posouzeni X chromozomu. | kdyZ incidence Kallmarsmsyndromu se udava 1 : 10 000
novorozenych chlagica u divek je extrénénvzacny, nizeme se s nim v praxi setkat.



JE KOJEN| LEKEM VOLBY U MAKROPROLAKTINOMU?
Jarmila Klabochov J. Kastnet
Nemocnice U Sv.diPlzei', Radiologicka klinika FN Plzé

V prednaSce jsou uvady kazuistiky pacierits tumory CNS, sledovanych
v endokrinologické ordinaci.

Pacienti jsou ve stidod 14 do 40 rok diagn6za byla stanovena vé&ku 7 az 35 let. Doba
sledovani a keni endokrinologem je od 2 do 8 let.
Nejc¢astjSim piznakem, ktery ved! |€éka k podeeni na tumor CNS byla nitrolebni
hypertenze, dale poruchy visu, diabetes insipigekyndarni amenorea, opéadpuberty a
poruchy motoriky. Diagndzy byly stanoveny na zaklekdmbinace vysledkhormonalnich
vySeteni a grafickych metod (ngstji MR).

Podle druhu tumoru se jedna o prolaktinom, ilofanyngeom, nesekéai germinom,
histiocytdzu z Langerhansovych lakra fibrilarni astrocytom.

Jsou srovnavany vysledky neurochirurgické a koretivni |€by.

U pacientky s makroprolaktinomem doslo po poradwijeni k podstatnému zmenSeni
tumoru.

VSichni nasi pacienti jsowt.bez znamek relapsu tumoru. Jsou v dobrém stasaustvuji
zakladni Skolu nebo studuji. Jedna pacientka vykdnar@né zangstnani.

1. DeGroot L.J., Jameson JL et al.: Endocrinology,rffold., Philadelphia, 2001, 174-
175, 354 — 361.

2. Hoffman HJ: Craniopharyngiomas. Can J Neurol S¢ilB35.

3. Colao A, Merola B, Sarnacchiaro F, et al: Compariamong different dopamine-
agonist of new formulation in the clinical managetaf macroprolactinomas. Horm
Res 44, 1995



PROBLEMY PRI INTERPRETACI HLADIN ADRENALNICH STEROID U U DETI
S TEZKOU PREMTURITOU

Stanislava Kolouskova, Dana Zemkovéa, Marta Snajdend, Zdergk Sumnik
Pediatricka klinika 2. LF UK, FN Motol, Praha

Diagnostika kongenitalni adrenalni hyperplaeie pacient s €Zkou prematuritou velmi
obtizna. Vyvoj nadledvin ma své zakony, ke ktergmuj interpretaci vysledk nutné
piihlizet. Na jedné strane nezrald hypotalamo-hypofyzéradrenalni osa, na druhé stan
omezena sekdai kapacita nadledvin obvykle Usti v hypotenzi, twgémii, hypoglykémii a
hyponatrémii. Proto se @dhto novorozenccasto kratkodobpodavaji malé substitni
davky hydrokortizonu, po kterych dochazi ke stahiti vnitniho prostedi a celkovému
ZlepSeni stavu.

Na gikladu dvou dti demonstrujeme svizelnost diferencialni diagkgsGAH.

Prvnim pacientem byl chlapec narozeny v 29.uydd90 g/40 cm. Proigtrvavajici
problémy s hyponatrémii byla v 5. a 7. tydrikw vySetena hladina 17-hydroxyprogesteronu
(17-OHP), ktera opakovarpresahovala normu 245 - 180 nmol/l €\L50 nmol/l). Kortizol
se pohyboval mezi 112 - 16 nmol/l. Byla zahajertastuce hydrokortizonem a v odstupu
¢asu, po kratkémipruseni l&by, byl proveden Synactenovy test, ktery sice praka
dostaténou bazalni hladinu kortizolu, ale nedostatau sekreni rezervu. Hladiny 17-OHP
byly v norme. Kontrolni laboratorni vyS&gni po ukotieni I&by ukazalo normalni hladiny
adrenélnich steroid

Druha pacientka se narodila ve 32. tydnu + 2 dngorodni hmotnostni 1060 g (IUGR). Na
neonatologickém odtkeni byl od 3 tydfi patrny vyrazny sklon k hyponatrémii, ale bez
tendence k metabolickému rozvratu. Vzhledem k mattrvysoké substituce natria byla v 6
tydnech Zivota provederfada vySeteni. Hladina 17-OHP byla 340 nmol/l, kortizol vSak
nebyl vyrazg nizky (102 nmol/l). ACTH byl lehce nad normou 921 N < 60). Byla
zahajena substituce Hydrokortizonem a Fludrokonizo. Po kratkémipruseni &by
Synactenovy test prokazal nadale zvySené hladir@HRP, které neodpovidalyku. Pro
podezeni na CAH byla odeslana krev ke genetické anayag@a diagnostikovan CAH -
chimerni CYP21P/CYP21/656A/C>G.
| kdyZ laboratorni parametry a klinicky stav u olmiti byly zpasatku téngt shodné,
diagndza byla jina.ifpady poukazaly na nutnost diferencovanétistppu u dti s nejasnou
hyponatrémii léenych substittnimi davkami kortikoid v novorozeneckém obdobi.



AUXOLOGICKE DIMENZE LE CENE REZISTENCE NA ANDROGENY
OSUDY PACIENTKY 46XY

Hana Krasnfanova, Stanislava Kolouskova, Lidka Lisa

Pediatricka klinika, 2. LF UK, Praha Motol

Parcialni androgenni insenzitivita (PAIS) matrawvyskyt a vyZaduje kvalifikovany a
individualni gistup nejenomipfeSeni uteni pohlavi. MuZskyiistovy vzorec, limitovany
Y chromozomem, je u &&né rezistence na androgeny (RA) ovlivnitelny ckizr@m
estrogenové substituce. Nezbytnoudsmsti UspSné raciondlni terapie je u RA kvalitni
analyza auxologickych dat a optimaliza&esu zahajeni hormonalni substituce.

Na gikladu inkompletni androgenni insenzitivity (PAlS¥estnéctileté matni divky
s genotypem 46XY autorky ilustruji vyjirieost dané relace genotyp - fenotyp. Klinickou a
terapeutickou situaci pacientky ztizila zavazndliamyopatie (transplantace srdce ve
dvanécti letech), kongenitalni hypotyre6z&zkia sluchova vada.



NEOBVYKLY PR UBEH PRVOZACHYTU DIABETU MELLITU TYPU 1

Hana Krauseova, Renata Pomaha
LF UK a FN Plza&, Détska klinika

Téntt 5lety Tomas byl v srpnu 2004 odeslan ¥mich hodinach z LSPP pro alteraci
celkového stavu a dusnost.

Je to prvni dit zdravych rodit, porodni miry byly fyziologické (3620 g/51 cm)kdy nebyl
vazreji nemocny, v kétnu prodlal varicelu, posledni gsic se 1éi pro pravostranny zéh
stredniho ucha. liplécbé se jeho stav zhorSuje - je unaveny, nemd& &hidlu, ale vice pije
a mai, zhubl 2 kg. Denied @ijetim byla pediatrem odeslana tlovySeteni - vysledek
nebyl k dispozici. Posledni den jej boleliacho, zvracel, vystufvala se Unava, odmital
chodit a mluvit, ztizeqidychal.

Na zaklad anamnézy, klinického obrazu a laboratsme diagnostikovaly diabetes
mellitus typu 1 s diabetickou ketoacidézou (hypgkgmie 30 mmol/l, pH 7,03). V klinickém
obraze dominovala poruch&adomi, Kussmaulovo dychani a dehydratace. Zahsiligj
parenterdlni rehydrataci a kontinualni aplikacuiimzu (max. davka 0,08 j/kg/hod)&¢Bem 14
hodin se normalizoval stawdomi, pozvolna doslo k upréglykémii a vnitniho prostedi. |
po prevedeni na subkuténni aplikaci inzulinu trvalargdma vysokych davek inzulinu (1,5
j/lkg/den) a sklon k hyperglykémiim. Vyavali jsme sdruzeny autoimunitni Z&i§titné zlazy
a céliakii. Rekvapivym nélezem byla neiitelna hodnota fT4 s elevaci TSH nad 50 mIU/I na
podklad juvenilni lymfocytarni tyreoiditidy (antiTPO 298/idl, antiTG 232 U/ml). €Zké
hypotyre6ze odpovidal klinicky obraz - obezita @4lo rehydrataci 20,2 kg, BMI 97. - 99.
percentil), myxedémwe, prosakly obdiej. Struma byla mala, mi&mehomogenni struktury.
Anamnesticky bylo zji&no zpomaleniirstového tempadhem poslednich 2 let (odklon z 25.
na 3. percentil, aktualni vyska 104 cm), zpomabsychomotorického tempa a sklon k z&cp
S hypotyre6zou souvisela normocytarni normochrcgmnéimie. Zahajili jsme substéoi
terapii levothyroxinem. Po zavedenél§, Z'ejme v souvislosti s nastupujici inicialni remisi
diabetu, se glykémie stabilizuji a patba inzulinu klesa. Normalizuji se hodnoty periienn
tyreoidalnich hormain, myxedém ustupuje. Podle roédlije Tomas o cilejsi, coz je patrné i
pii navsévach v porada



DIVKA, KTERA NEOBEHLA TELOCVICNU

Marie Kubelkova, Jan Lebl*, Eva Feigerlovd
Nemocnice Mlada Boleslavétdké oddleni
'Univerzita Karlova v Praze, 3. LF UK a FN Kralovskiohrady, Klinika dti a dorostu

Jana se narodila zahlavim, z norméalnémotenstvi zdravym rotiim, s porodni
hmotnosti 3600 g a délkou 51 cm. Po porodu bylaatyeka, hypotonicka, nepravideéln
dychala, ale ghem rekolika hodin se stav normalizovalijala glukdzu per os. 18 hodin
po porodu se objevilo proSednuti, apnoické pagdgasovani a hypotonie. Byla zjga
hypoglykémie 0,56 mol/l, na kontinualni infazi siIgbzou se stav upravil, dalSi kontroly
glykémie byly v normi. Novorozenecky icterus byl protrahovany a trvaBdoésiai.

Déle byla sledovana v neurologické ambulanci jgake po novorozeneckychd¢ich s
hypotonii a mirnou motorickou retardaci, EEG bypakovag normalni. V 15 msicich
byla vySetena pro konvergentni strabismus, byla &jiatlehka hypermetropie. I. zub se
Jar¢ objevil az po |. rocedku, vymena 2. dentice zala v 8,5 letech. Nemocnost byla
stredni, prodlala v g‘edSkolnim ¥ku opakované, dZné respiréni infekty, 3x otitidu, 2x
infekci matovych cest. Ve 2,5 letech byla hospitalizovanadském oddleni pro
febrilie, pi kterych Ix zvracela, #a nekolik ridkych stolic, byla somnolentni,
hypotonicka, na kontinualni infazi se stav rychpeavil, byla zjiStna otitida, glykémie
vySetena nebyla.

Nyni Jantka nav&tvuje 3. tidu, ma vyborny prosich, ale i télocviku nestai
spoluzakm, neokthne €locvicnu a v 9 letech chodi spat paeenicku.

Ve Skole v pirodé 1 den opakovanzvracela, byli volani rode, @i jejich piijezdu bylo dig
malatné, spavé. Po navratu doporucha ¥domi, givezena na &ské oddleni.

Laboratornim vySeégnim byla zjistna glykémie 0,88 mmol/l, IRI pod 2 mlU/I, kortizol
109 nmol/l z odbBru pii poruse ¥domi, IGF-1 pod 12 ng/ml, HbAlc 3,2 %, fT4, TSHHS
LH v nornme, PRL 31ng/ml (N 2 — 13), ACTH 9,8 ng/l (N 10 —e@/1), profil kortisolu 98,5
nmol/l (7 hod.) ... 32,7 nmol/l (13 hod.) ... 27,6 olfh(19 hod.) ... 27,7nmol/l (23 hod.),
norma 140 — 700 nmol/l.

Ve wku 9 let a 4 msial méfila 130,5 cm (10. percentikippredikci podle vysky rodia
mezi 75. a 97. percentilemjistova rychlost byla 3,75 cm/rok. Kostrikyodle GP je asi 8
roka.

MR mozku potvrdila hypoplazii hypofyzy a pyridiggnin-klonidinovy test prokazatiky
deficit raistového hormonu (minuta 0 pod 1,5 mj/l, minuta 6d f,5 mj/l).

Ficinou obtizi u Jany tedy byl hypopituitarismuseskiym deficitem #éistového hormonu,
centralnim hypokortikalismen a normalni funkcir&gitzlazy. B lécbé¢ hydrokortisonem a
rastovym hormonem jiz staspoluzakm ve Skole,dlocvi¢nu olEhne rekolikrat.



BARBORKA, KTERA JIZM UZE TRENOVAT KARATE

Jan Lebt, Felix Votava, Alexander Kolsky Wolfgang Sippell

! Klinika déti a dorostu 3. |ékiské fakulty UK a FNKV, Praha

2Deétské klinika IPVZ, 1. lékaké fakulty UK a FTN, Praha

3Klinik fur Allgemeine Padiatrie, Universitatsklinikn Schleswig-Holstein, Kiel, SRN

Retiletd Barborka je nadSena sportovikyBpolu se svymi rodi se rozhodla, Ze Zae
trénovat karate, nelbge na swj veék fyzicky zdatna a vysoka (127 cm; nad P97). Trginér
odeslal na lékakou prohlidku, p které byl zngten krevni tlak 170/110 Torr. Barborka byla
smutnd, protoze ji Iékaportovani nedopoéil.

Fi vySeteni jsme potvrdili, Ze Barborka ma systolicko-ditiskou hypertenzi (160 -
170/90 — 110 Torr). Jeji hladiny kalia jsou nizR&i(- 3,2 mmol/l) a natrium je v hornim
normalnim pasmu (139 - 142 mmol/l). Tyto nalezydsV pro vysokou aktivitu
mineralokortikoidi. DalSi vySateni ukazala, ze Barborka si v nadledvinach produjear)
velmi malo kortizolu (ranni hladiny 51 - 76 nmolN; 140 - 700). Vysoké& hladina ACTH
(1600 - 2600 ng/l; N 10 - 60) potvrzuje selhanitéyg kortizolu v nadledvinach. Nizka
plazmaticka reninova aktivita (0,25 - 0,27 ng/mthdl 0,7 - 2,6) s¥d¢i pro Gtlum osy renin-
angiotensin p systémové hypertenzi.

Vysoké hladiny 11-deoxykortikosteronu (10,4 ;7L6mol/l; N < 0,25) a pregnenolonu (5,2
nmol/l; N < 3,3) potvrdily podeéeni na blok enzymu P450c17 (17-alfa-hydroxylazy).
Molekularre genetické vySéeni prokéazalo, Ze Barborka je kombinovany heterozpgo dv
nove, dosud nepopsané mutace genu pro P450clhedx8 a 8 (V178D / R440C). Tento
genovy defekt ji znemaije vyralkét glukokortikoidy a androgeny, avSak zachovavaéxunt
metabolifi s mineralokortikoidnim &inkem, ktera je dale stimulovana vysokymi hladinami
ACTH.

Barborka ma karyotyp 46,XY. Vlivem chdii androgefh ma Zensky zevni genital a zevni
tietinu pochvy. Vitislech ma d¥ drobné rezistence, které jsaemme zbytky tkar testes.
| kdyZ se Barborka nikdy nesetkala s androgenyski@gn k bojovym spotim a @i hie dava
piednost vojékam pred panenkami.iilomnost Y chromozomu tedy evideatovliviuje
chovani i pi chybéni androgen.

Vysoky vziist Barborky vSak v jejim&ku neni dan karyotypem, ale nedostatkem kortizolu.
Po zahjeni substituce Hydrocortisonem se nejeaviliarevni tlak a iontogram, ale také
pokleslo fistové tempo. Barborka je rada, Ze jiiam z&it trénovat karate.



KOMPLETNI ANDROGENNI INSENZITIVITA
Lidka Lisa
Pediatrick& klinika, 2. LF UK, Praha

Popisujemeifpad divky s normélnim Zenskym fenotypem a s narimééenskym
vyvojem zevniho genitaluipbézném vySdeni. V 9 letech byla tato divka operovana pro
levostrannou inguindlni hernii. V kylnim vaku bylazen kulovity Utvar, ktery nebyl
odstrarn, byla provedena plastika inguinalniho kanalévd® bylo odeslano vzhledem
k nejasnému charakteru gonady ke genetickémuieyiiefti némz byl zjiS€n karyotyp 46
XY. Pii podrobném klinickém vysgni byla divka na 97. percentilu vySky stegtarych
ceskych dvéat, kostni ¥k odpovidal 9,7 roku. Sekundarni pohlavni znakyyheptitomny.
Zevni genital byl Zensky, jen na perineu bylo jeglgdseni — vyuséni uretralni a v mist
vaginalniho orificia byla jen lehkd, skegongici prohlubenina. V séru byly vygeny hladiny
pohlavnich hormoin— testosteron, estradiol, FSH a LH, jejich hodradpovidaly ¥ku
pacientky. Byl proveden test s aplikaci depotnésidsteronu a vy§enim hladiny SHBG
(sex hormone-binding globulinu). Vysledky testu:

den SHBG nmol/l pokles % testostenonol/|
1. 199 0.35
7. 186 54 7.84

Tento vysledek (nedostatsy pokles hladiny SHBG v séru po podani depotniho
testosteronu Testovironu im.)&kil pro Uplnou androgenni insenzitivitu.

Sonografické vySgni dutiny BiSni prokazalo fitomnost gonadyied vnitnim orificiem
inguinalniho kanalu vlevo, druhé testis nebylo naf®, dale byla zji&ha nepitomnost
délohy.

Fricinou Uplné androgenni insenzitivity (testikularemiinizace) je mutace genu
androgenniho receptoru. Jde tedy o receptorovawcharmuzské pohlavni diferenciace.
Protoze vzhledavpostizeny odpovida Zzenskému fenotypu, byva diagmdBinou stanovena
az v pubest pii mensim vyvoji pubického a axilarniho ochlupemkigorimarni amenorey.
Casrejsi stanoveni diagnozy byvdi piitomnosti inguinalni kyly, jak tomu bylo v nasem
piipack. VZdy jsou pitomna diferencovand testes lokalizovana v inguimalkanéle nebo
intraabdominald. Porucha sestupu §asté&n¢ podmirgna i receptorovou necitlivosti. Chybi
déloha, protoze diferencovana testikularnitthkéiodukuje dostateé mnoZzstvi AMH
(antimullerského hormonu), ktery inhibuje v dalrganogenezy dalsSi diferenciaci
Mullerovych vyvodi. Hladina testosteronu a dihydrotestosteronuskem zvysuje.

V souwasnosti |ze it jednotlivé genové mutace ve fibroblastech gémitéize, kterych je
ve s\¥tové literatie znamo jiz kolem 200. Z nam dostupnych laboratbruiSeteni Ize
vyuzit test s SHBG. Jeho hodnoceni namijgmarozlisSit kompletni (CAIS) &aste&nou
androgenni insenzitivitu (PAIS). U paciérge zachovanou senzitivitou androgennich
receptot je pri testu s depotnim testosteronem pokles hladinySldiespd o 40¢i vice %
proti bazalni hodneét u PAIS je kolem 20 - 25 %, u CAIS byva maxingl® %. Matrikalni
pohlavi Zistava u CAIS i nadale Zenské. Tyto pacientiiynpdostaténé sekreci estrogén
maji vysokou postavu, naSe pacientka 179 cm. Vptibe objevuje gynekomastie. Uzav
epifyzarnich &rbin podpdime gidanim estrogeh ¢imz ovlivnime i vyvoj prsni zlazy.
Inteligereni kvocient odpovidé rozlozeni ¥2né populaci. Podle naSich zkuSenosti navazuji
tyto pacientky heterosexualni vztah. Je nutno witwaginu. U naSi pacientky bylo
pristoupeno fi rekonstrukci vaginy k dilatani meto@ ve wku necelych 19 let. Je nutno je
powit o tom, Ze u nich neni mozné navodit medikamemidzenstruaci ani pozg vyuzit
fertilizace darovanym ovulem. NaSe velmi inteligémgacientka — nyni vysokoSkdka



piesto pi tomto handicapu vede uspokojivy Zivot. Zavggnje situace f nedpiné
androgenni insenzitivif kdy mize dojit kéast&né virilizaci zevniho genitalu, rozhodnuti o
matrikalnim pohlavi je wthto gipadech obtizné.



HOL CICKA, KTERA NEM ELA DUVOD BYT SLEPA
Olga Magnova
Brno

Johanka byla od narozeni slepa. Poznaly jsnpgeskerokem, kdyZ ji bylo 7 let. Byla
pieloZena na nasi kliniku k Upraterapie antidiuretickym hormonem, kterym byléeiéa od
kojeneckého &ku z divodu centralniho diabetes insipidus.

DalSim jejim velkym zdravotnim problémem bylggsomotoricka retardace a epilepsie.
Od kojeneckéhodku byla sledovanagtiskym neurologem, epilepsie byla medikovana
dvojkombinaci antiepileptik s dobrou kontrolou abloy. V novorozeneckémeku proctlala
septicky stav bez nutnosti ventilace, béx*k¢i krvaceni a tato perinatalni patologie byla
vedena jako zékladniigina centralniho hypotonického syndromu a epilepgys\étlitelna
vSak nebyla amaurosii fpilateralni atrofii optickych nei

Fi klinickém vySeteni nela divka jen nizSi postavu, byla obézni darznamkycasné
izosexualni puberty. i&tové tempo nebylo mozno zhodnotit, protoZze Johbglkaza cely
Zivot zmetena jen 3krat.

Diagnoza diabetes insipidus byla stanovenatka 8 tydri a denni davka byla 1 - 2 kapky
Adiuretinufed®ného 1: 5. | pes tuto medikaci a restrikci tekutin v noci se didpakovaé
pomaiovala a byla jiz #kolikrat hospitalizovana pro dehydratadi pfektech. Diagnozu
jsme potvrdili, a z ivodu intelektovych schopnosti a slepoty nahradifiaini formu
peroralnim preparatem ve 2 dennich davkach.

VySetenim hypothalamo-hypofyzarni osy byla potvrzendréém hypotyredza a centralni
hypokortisolismus, deficitiistového hormonu, zvySena hladina prolaktiniefasna
puberta. @ekavanou diagnézu septo-optické dysplazie potvidd® se zamitenim na
stredazarové struktury mozku. Neni bez zajimavosti, Zearalogické indikace bylo jizite
provedeno CT mozku a 2x MR mozku s nalezem atrofeku bez dalSimruzené
patologie.

V sowasné dob substituujeme hypothyredzu i hypokortisolismugdsasnou pubertu na
Zadost rodit neovliviujeme. Sledujemeiliesny fist v souvislosti s @&kavanym nastupem
pubertalniho spurtu.

Diky Johance jsme spolu s neurology diagnostikawkolik dalSich dti a objevil se novy
eticky problém spojeny se substitugstového hormonu u neurologicky postizenyeti.d



OBJEMNA POLYNODOZNI STRUMA
Dagmar Mayerova
Endokrinologicka ambulance v Olomouci

V lednu roku 2004 navstivil nasi endokrinologiackambulanci 17lety Ladislav pro
zvétSeni objemu krku.

Rodte Ladislava jsou zdravi, bratranec je po operéti&t¥lazy pro tyreotoxikozu.
Ladislav se narodil z prvni fyziologické gravidityterminu, s porodni hmotnosti 3 200g a
porodni délkou 49 cm. Poporodni adaptace byla bemkkaci. Do navévy v nasi ordinaci
Ladislav prodlal jen kEZna dtska onemoaini, pred 6 nEsici proclal lymfadenitis coli.
Alergie nebyla zji&tna, Uraz krku popira.

Ladislav nav&vuje 3. r@nik stedniho odbornéhatilisté obor truhlé.

Fi preventivni prohlidce mu byla zj&ta z\¥tSena Stitné Zlaza s hmatnymi rezistencemi.
Palp&n¢ byla Stitnice nebolestiva, regionalni uzliny ngtxd¢tSeny. Ostatni somaticky nalez
byl zcela v normi - vySka 179 cm a hmotnost 72 kg, pubertalni vpdgovidal ¥ku.

Ladislav nema rad ryby.

Hormonalni hladiny byly TSH 4,28J/ml (N < 3,1) TT3 2,54 nmol/l (N< 2,46) TT4
85,95 nmol/l (N 64,4 - 148,0), FT4 16 pmol/l (N1@7%), protilatky anti-TPO, anti-TG byly
negativni.

Hodnoceno jako subklinicka hypotyre6za s mirpgdovym deficitem. B sonografickém
vySeteni byl pravy lalok 55 x 30 x 29 mm, volum 25,1 o#el 20 x 13 x 25 mm smiSené
echogenity s multicystickour@stavbou, levy lalok 49 x 28 x 27 mm, volum 19,4 uzkl 21
x 19 x 28 mm smiSené echogenity, isthmus byl 16swzlem 14 x 11 mm.

Byla provedena puiki biopsie (FNAB) pod ultrazvukovou kontrolou, zeMist byl ziskan
punktat. Cytologicky z&r - drobné skupinky benignich folikularnich knkoloid je
zachycen v fevaze - bez suspektnich &m

Nasleds byl objednan k operaci, byla provedena totalrédidektomie. Histologické
vySeteni potvrdilo noddzni koloidni strumu. Byla zah&earapie Euthyroxem 1Qy
denrg, kontrolni odBry jiz byly zcela eufunéni.

Multinodularni struma je uéi méaloc¢asta a byva popisované ponografickém vységni
lymfocytarnich tyreoiditid probihajicich po del&ili, spiSe v adolescenci nez u nizsich
vékovych skupin. Je indikaci k cytologickému vyget z punkce tenkou jehlou a nasledén
oper&nimuieSeni. U Ladislava ale lymfocytarni tyreoiditidak@zana nebyla, polynodozni
struma mohla vzniknout@jmeé pii nedostatku jédu.



NEOBVYKLA P RiCINA T EZKE HYPONATREMIE
Pavla Mendlova, Zdek Sumnik

Pediatricka klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Sedmnéctileta divka byl&ijata pro nahle vzniklou poruchédomi s kecemi. Z osobni
anamnézy jereba zminit, Ze pro perinatélnznikly hydrocefalus la zavedeny
ventrikuloperitonealni shunt, v minulosti opako¥aavidovany pro malfunkci.iPprijeti
dominovala v objektivnim nalezu poruch&demi, pacientka byla somnolentni,
dezorientovana, vyzwsak s latenci vyh@la. Napadny byl téz astenicky habitus pacientky
(39 kg/170 cm — posm hmotnost/vySka byl hluboce pod 3. percentilen).M@ozku vylowilo
krvaceni, traumatické ziny i dekompenzaci hydrocefalu. V moku zachycenou
proteinocytologickou disociaci (1,8 g bilkovinyi /3 leukocyt) jsme hodnotili jako
reaktivni po nedavné revizi shuntu, mikroskopickyitivacné byl mok negativni.

V laboratornich vySéenich jsme zjistili nizké z&tlivé parametry, acidobazickéd rovnovéha
byla v norng, negativni byl i screeningsbnych drog. Nejvyznan#sim patologickym
laboratornim nélezem bylazka hyponatrémie 107 mmol/l, provazena hypochlor8ti
mmol/l, hypoosmolalitou (239 mmol/kg) a nizkou hotyu urey (0,8 mmol/l). Vzhledem
dilu¢ni hyponatrémie v ramci syndromu inadekvatni sek@oH pri malfunkci shuntu. Po
vySeteni osmolality mdi jsme vSak tuto pracovni diagnézu opustili, pretegrazna
hypoosmolalita m&e (59 mmol/kg) provazena polyurii (3 litry/12 hogswdcila proti
SIADH. Po restrikci tekutin a pomalé substitucitipee Ehem 24 hodin pacientka Kklinicky i
laborator znormalizovala, upravila se polyurie a osmolatitate za&ala stoupat. #
podrobném cileném rozhovoru s r@dkteti pri prijeti nebyli k dispozici) nakonec matka
udala, Ze divka poslednihélpoku ¢im dal vice pije (posledni dobou az 12 l/den'p a t
vétSinou misto jidla. Za tuto dobu také zhubla o 8&kgesial méla sekundarni amenoreu.
Psychologické a psychiatrické vy&ati, steji jako antropologicky nalez potvrdily jiz
tuSenou diagndzu a divku jsme jako mentalni anopédali do pée ditského psychiatra.

V soutasné dob je sledovana ambularénpiibrala na vaze a epizody na#mého piti se jiz
neobjevily.



PORUCHA RUSTU — ENDOKRINOPATIE NEPROKAZANA
Milan Micek
Endokrinologicka ordinace;eské Budovice

Kasuistika pacientky sistem nad 3. percentilem, normalni porodni hmotreospise vyssi
vyskou rodtu, kterd byla dlouhodabsledovana v endokrinologické ordinaci. Divka nikdy
vazre nestonala, nebyl u ni prokazan defiGgtového hormonu, ani jina endokrinopatie.
Divka az do 11,5 roku rostlgiméerens. Puberta u divky zala v 11 letech. Od 12 let do 17
let vyrostla pouhé 3 centimetry. Menses pravideha€] 5 let ¥ku sekundarni amenorhea.
Pozdiji zacala rodéam vadit vySka atrstova rychlost (3 cm/3 roky) a divka se dostava
k vySeteni k nam ve &ku necelych 17 let. Jeji vySka byla v té 8§d42 cm. Diagndza byla
stanovena zahy poté.



PREKVAPIVA PRICINA PORUCHY VEDOMI
Olga Michalkova, J. Kozak, A. Holubova, Hécova
Deétské oddleni Nemocnice vi/&bfidi

Na dtské oddleni byl givezen 9lety chlapec s anamnézou nahle vznikléghgruedomi.
VSe se odehrélo ¥er u pc&itace, kdy se nahle svalil, ¢hcelotlové kiece, nevnimal. Kratce
po poruse ¥domi se probira, je spavykiylanym vozem RZP bylijvezen na odéeni.

V rodinné anamnéze je Udaj o matce, ktera l&ykenh jako epileptka, sam chlapec je z
dvojcat, porod s.c. ve 39. tydnu gestace, bez poporbdaimplikaci. PMV je v norrgy chodi
do zakladni Skoly. Intenziwse ¥nuje hokeji.

V diferencialni diagnostice se nabizi zachvaéownemoceni, a vzhledem k tomu, Ze se
stav udal po hokejovém tréninku, i mozny Urazo#y BalSim zajimavym anamnestickym
Udajem je to, Ze se chlapec v posledniédwtiolikrat v noci pomeil. U obvodniho lékee
byl nasazen Adiuretin gtt., v davce 5 gtt. na nbmedikaci teprve 3. den, v denjpti kapky
jeS€ nedostal.

Fi prijeti byl chlapec kardiopulmonain dolre kompenzovany, somnolentni. Podle
neurologického vySetni kvadruhyperreflexie, znamky spasticity dolnkoinetin, alternujici
divergentni strabismus - frustni syndrom kmene rageko, susp. intrakranilani hypertenze.

Bylo provedeno akutnCT mozku s negativnim nalezem, byla vylena patologie na
oénim pozadi, bez znamek zvySeni intrakranialnih&utla®ekvapujici je vSak vysledek
biochemického vyS&tni, kde je vyrazna hyponatrémie a hypoosmolalitupni hodnota
natria 122 mmol/l, S-osmolalita 264 mOsm/kg. Bylgsieveno poddazni na diluéni
hyponatrémii zpiasobenou iatrogens pii terapii Adiuretinem.

Byla provedena korekce deficitu natria, k GRrdyl pouzit Natrium chlorid 10% inj.
Korekce byla provatha pozvolna, Uprava Nabyla o 1 mmol/l/hod., osmolality o 2
mOsm/kg/hod. Ke ietelné Upra¥ dochazi jiz po podani sotva poloviny vypnéeho
mnozstvi, od dalSi korekce bylo ustoupeno. Staypsavil kthem 11 hod. odijeti.

Uvodni davka Adiuretinu jegtSinou i [é¢bé nosni enurézy jen 1 - 2 kapky na noc a podle
efektu je zvySovana o 1 kapku za 14dMiaZzeme uvazovat, zda davka 5 kapékhpnotnosti
chlapce 30 kg neni nadmma, mizeme se dohadovat, zda byl chlapce ac¢ediostateng
poweni o pitném rezimu, zda byl chlapcs mtenzivnim hokejovém tréninku schopen toto
dodrzovat. V kazdémifpadct vzdy nutno pé&ive zvazit indikaci i davku aikladre rodice i
dit¢ powit o moznych komplikacich &by.



ATYPICKA PUBERTA — PRVNi PROJEV TYREOPATIE
Marie Ne‘asova, Ongej Vesely

Détska endokrinologicka ambulance Nemocnice ve Sdtav
Detské oddleni Nemocnice ve Svitavach

Jana vyiistala spoléné se 2 sestrami, starSi séilpro glaukom, druha je zdrava. V rodio
Zzadné endokrinopatii négéli. Nebyvala nemocna,ipd nastupem do Skoly 2x lezela
v nemochnici s enurézouigqrhode i Ié&cena. Mela cviCit pro skolidzu, dila se pekikou.

K nam ji poslala |ékia z gynekologické ambulancdj menarchae v 15 letechéia
nepravidelny cyklus, v testech zjistila hypotyre6zu

Fi vstupnim vySdeni se chovalafpozere, napadna byla maléa postava, hypertelorismus a
odlisna barva duhovek. V 17 letech: 45 kg — projoi@re na 50. percentilu, 148,5 cm
hluboko pod 3. percentilem, ale jetsie pod dolni hranici podle vysky radi. Prekvapiva
byla hodnota TSH 437 4U/ml (N 0 — 5), fT4 2,0 pmol/l (N 9 — 21,9), fT34lpmol/l (N 3,25
—-5,8), TG-AB 2903,45 IU/ml (N 0 — 200), TPO-AB 88,IU/ml (N 0 — 50). Napadny byl i
lipidogram — cholesterol 9,08 mmol/l. Na sonograéhomogenni, hypoechogenni
nezwtsena Zlaza s volumem podle Brunna 4,81 ml.

Po substiténi I&b¢ Levothyroxinem 10qug denk méla za 4 tydny hodnoty TSH, fT3 i
fT4 v norme. Fi pravidelnych kontrolachtstavala eufunkni, neudavala potiZzefigono
vySetenich se volum podstatmeneni, dochazi k pozvolné uzlovégstavk. Lipidogram i
dietni terapii zlepSen, je nadale nutna hormon@igillace menstrdaiho cyklu.

Jakub mé zdravé radi a starSi sestru. Endokrinopatie v rédieni. Do 4 let &ku
opakovasg hospitalizovan pro laryngitidy, Ix pro pneumomigk nemoci zvladali doma,
béhem Skolni dochazky jiz jen ¢és angina, na alergologii vy&en nebyl. Poslan byl pro
hypogenitalismus po preventivni prohlidce.

V 13 letech nd 159,5 cm (kolem 50. percentilu), hmotnost 58 BMI 23,5 kg/nf (90 —
97. percentil), A3, P3, testes po 3 ml, M jen fodmnis asi 6 cm, viien do tukove tka&h Ve
vysledcich nebyla prokdzana adrenalidipa nadvahy, gonadotropni porucha ani
hyperprolaktinémie. Byl dopoten redukni rezim a pro lehkou juvenilni strumu podle sono
pii eufunkci, TG —AB 22,8 IU/ml (N < 200), TPO 2,8/Mdl (N < 50) dostal Jodid 100 ug
denre.

Béhem sledovani zhubnul a ve 14,5 letech i genitpbwottlal ¥ku. Ke kontrole pakifsel
az po roce.

V 15,5 letech vy3kou 174 cnistal na 50. percentilu, 69,5 kg, BMI 23,01 ke dostal
pod 90. percentil. Mutuje, A4, P4, ochlupeni mukskéypu. Stitnice je palpasé nezwtdena,
ale TSHs 22,64ulU/ml, fT4 7,35 pmol/l, T3 20,4 pmol/l, TG-AB 191)&/ml (N < 60),
TPO 63,0 (N < 60). Sonografie potvrdila strukturameny s hypervaskularizaci. Jodid
vynechan, p substitini l&cbé Levothyroxinem 5Qug je eufunkni.

S poruchou sexualniho vyvoje jako prvnim propevbyreopatie u divek se setkdvame
ponmerné ¢asto, chlape s obdobnym problémem byva néénbdobri jako vyskyt tyreopatii u
obou pohlavi. Jana, nyni 20leta, ma nadale hormopabdporu menstrgaiho cyklu, u
Jakuba sexualni vyvoj v 16,5 letech odpovida rorm



TAJEMNA GLYKOSURIE
Eva Novakova, Jintth Cizek
Détska klinika, Nemocnic€eské Budovice

Chlapec ve &ku 4 roky a 1 mssic byl na naSe odteni doporden k vySeteni praktickym
Iékarem pro zachyt glykosurie a ketonurie. Jednalo clel@pce s normalni perinatalni
anamnézou, ktery v minulosti nikdy v&imestonal. V RA starSi 17lety bratr ma kataradktu
VCC (stendzu aorty), jinak rodina je radmbez zatze. Asi 3 ndsice ed gijetim bylo
piechodr u chlapce zachycernastjSi maseni, které vSak spontahnstoupilo. M@
vySetena na obvatlbyla bez patologického nalezu. Asi 14 didgijetim proctlal
balanitidu, ambulanthlé¢enou koupelemi vepiku a aplikaci Framykoinu masti. V rdmci
kontroly na obvod odebrana mf kde zjiStny ketolatky ++ a cukr +++. &iem posledniho
mesice udajt zhubl 1,5 kg (hmotnostrpprijeti 20,45 kg). Snad horsi chig jidlu (ale vzdy
byl spiSe Spatny jedlik), pil norm&lrPxi prijeti byl ,napadny* dobry celkovy stav chlapce.
Jednalo se o eutrofické spokojen& dilez znamek jakychkoli potiZi, bez znamek
dehydratace. V mio byla potvrzena fitomnost cukru i ketolatek, tomu vSak neodpovidaly
avodni hodnoty glykémie v rozmezi 2,9 - 7,3 mmpiilnormalni die¢ s vylowenim
sladkého. V nasledujicich dnech se opakoval stjityeh — prakticky normalni ranni
glykémie, res den postugmarstajici glykémie az k hodnotam 15 - 30 mmol/l, edevana
spontanni normalizaci hodnaigs noc. Chlapec nadale nejevil znamky jakychkdiizbo
Nemel polydipsii ani polyurii, nebyl dehydratovany. Cqmvaly se roviz kolisajici hodnoty
glykosurie a ketonurie. Hodnota C-peptidu byla wziole normy. Glykosylovany Hb byl 10,2
%. Oni i neurologické vyséeni bylo zcela v mezich normy, rasintak provedené SONO
Stitnice a Bicha a MRI mozku. Zakladni laboratorni vysledkyyosdvnéz bez patologie,
chlapec ner#l hypertenzi. RozteSeni pinesly vysledky specifickych protilatek: normalni
anti-GAD, ale jednozran¢ pozitivni anti-IA2 a anti-lIAA. Po tydnu vahani bgthlapec
zaazen jako velméasny zachyt TIDM. Zaveden diabeticky reZim s regamhou stravou 14
VJ/24 hod. a aplikace 3 dennich davek rychléholinayActrapid HM penfill).

Zavér. Prekvapenim pro nas sanfepr¢ nebyla konéna diagnéza —dnem chladnych
mésial roku jsme zvykli i na 1 - 2 nové zachyty diabettsitné. Neobvykly pro nas byl
prabéh — takikajic nechén¢ se PLDD i ndm podd zachyt ve velmiasném stadiu bez
obvyklych klinickych projew. VySeteni specifickych protilatek neni v nasi labofato
»statimovou“ metodou, proto nasSe vahani trvalodétyden.



CHLAPEC S RETENCI VARLETE
Dana Novotna
Il. detska klinika FN Brno

Sestnactilety chlapec (163 cm, 3 kg, pravé vEblenl, PH 2, G 3) byl odeslan k
endokrinologickému vySg&gni pro retenci levého varlete a zpomalovasiu. Ri analyze
rustové Kivky byla po 13. roce napadnda vyrazna decelerastelra proto kromvyseteni
pacient anxiozni, nejisty, ttpobéasnymi bolestmi hlavy a pocitem nééennosti pro sy
vzhled (trunkalni obezita, mensi genital, gynekdmeasktsky hlas...). Kostni & odpovidal
véku kalendénimu, vyvoj sekundarizace vSak byl op&id

Z provedeného hormonalniho vy&eti byla zjis&na eutyredza, nizsi hladina IGF-1,
testosteronu a vyssi estradiol. Hladina prolakiiyla kolem 5000 mU/I. Proto byl chlapec
odeslan na nasi kliniku k dogeni etiologie hyperprolaktinémie. Za hospitalizagta
hladina prolaktinu opakovérkolem 15000 mU/I, bez diurnalniho rytmu, MRI prakdo
mikroadenom hypofyzy. Po nasazeni Mysalfonu, kistypacientem date tolerovan, se
znormalizovala hladina prolaktinu, IGF-I, gonadgirg, vymizela gynekomastie a doslo k
rozvoji sekundarizace a za | rok vyrostl 5 cm. Reitl n¢sicich terapie doslo ke
spontannimu sestupu retinovaného varlete, jehaZostlbyla asiitetinova ve srovnani
s druhostrannym.

Tato kasuistika podtrhuje vyznam gonadotrapifi fyziologickém sestupu testes a zamve
dulezitost komplexniho pohledu na pacienta a neopaeéry vyznam stanoveni hladiny
prolaktinu v diferencialni diagnostice deceleracsu.



NEOBVYKLY ZA CATEK DIABETES MELLITUS | TYPU
Jitka Pazourova

Uvadim kasuistiku 14letého chlapce s ogo¥th psychomotorickym vyvojem, oligofrenii,
nedoslychavosti, u kterého se od roku 1999 objdymstavy nejasného bezdomi a
zachvaty agresivity. EEG, genetické vyseti, vySeteni metabolickych vadifginu
neobjasnily. Na j@ 2001 byla i hospitalizaci zji&na porucha gluk6zové tolerance a az
v lednu 2003 klinicka manifestace diabetu. @@ byla zjiS€na i hypoparatyréoza. Po
kompenzaci obou chorob se jiz stavy bglomi neopakovaly, podst&tamirnina i agresivita
chlapce.



ZASTAVA PUBERTALNIHO VYVOJE P RiZNAKEM ZAVAZNEHO
ONEMOCNENI

lvana Plasilova

Krajska nemocnice Pardubice, endokrinologicka araboé

S Janou se setkdvame v ambulanci v jejickitérietech. V té dobse jeji maminka
obrétila na praktického obvodniho Ié&a tim, Ze Jana v pub&rhalo roste.

Jde o Sikovnou, aktivni a inteligentni divkieré se citi zdrava. V kojeneckérku
proclala frikrat zarét mozkovych blan, coz vSak nijak nepoznamenavaijgjioucnost.

Fi vstupnim vySeeni meii 152,5 cm (3. - 10. percentil), vazi 48 kg (720. percentil),
vyvoj puberty podle Tannera M3/3, P2 - 3, axilarallupeni nevyvinuto. Po sestaveni
rastového grafu zjidijeme, Ze celé sveétstvi roste plynule na 10. percentilu, v poslednim
roce zdanli¥ nevyznama klesa na 3. - 10. percentiliBtova rychlost je vSak v obdobi
oc¢ekavaného pubertalniho spurtu pouze 2,5cm za rok.

Provadime nasledujici laboratorni vy8et: FW 7/29, fT4 15,8 pmol/l, TSH [,37 mIU/I,
FSH 2,2 1U/l, LH 1,2 IU/l, estradiol 80 pmol/l, plektin 3,7 ng/ml, kortizol 290 nmol/l (odb
ve 14,00), IGF-I 920 ng/ml. Vzhledem k velmi neuspiové rastove rychlosti v poslednim
roce i i normalni hladig IGF-I ractji dopliiujeme clonidin-pyridostigminovy test bez
primingu estrofemem, kde prokazujeme dostabe sekrecitrstového hormonu. Zétyri
mésice i kontrolnim vySeteni neti Jana 153,5 cm, napadné je vSak stejné stadium
pubertalniho vyvoje jakoipminulém vySeteni. Pro poddzni na zastavu rozvoje puberty
provadime LH-RH test, kde zji§jeme jednoznmé prepubertalni odp@d’. Maximalni
stimulovana hladina LH je 3 IU/l. Na zakkatbhoto vySaeni je provedena MR mozku , kde
se zobrazuje infiltrativirostouci expanze v oblasti pravého thalamu a ingbatnu velikosti
4 x 3 cm zjsobujici chronicky hydrocefalus postrannich kompteminic¢asti 1ll. komory.

Pacientka je konzultovana na prazském neuragfickém pracovisti, kde je zhotoven PET,
na kterém je zastizen hypometabolizmus v postibbhesti a nalez je hodnocen jako
nizkostupovy gliom. Je rozhodnuto o konzervativnim postupu.

Jana dale na&tuje naSi ambulanci, indukujeme ji pubertu, takéeldzi k jejimu
uspokojivému rozvoji a normalizadistového tempa, jeji prognoza je vSak velmi nejista.



HYPERTENZE U 12LETE DIVKY
Renata Pomah®mva, J. Varvaovska, P. Jehtka
Détska klinika FN a LF UK Plze

Kristyna dosud va#ji nestonala. Ve 12 leteckéku byla vySetena praktickym |ék@m pro
déti a dorost pro protrahované bolesti hlavy po plawk virové gastroenteriticse zjiSénou
vyznamnou systolicko-diastolickou hypertenzi (haginidKs 150 - 170 Toxt, TKd 100 -105
Torri). 24hodinova monitorace krevniho tlaku potvrditeeaalni hypertenzi s hodnotami
systolického i diastolického tlaku ve vSech fazicle nad 95. percentilem. Fundus
hypertonicus 1. stugra hypertrofie levé komory 8gcily pro dlouhodobé trvani hypertenze.

Podle BMI (17,3 kg/ff) byla Kristyna v pAsmuimétené vyzivy, vyskou 170 cm byla na
97. percentilu, podle Tannerovy klasifikace M3, R3, klinicky nebyly gitomny znamky
virilizace.

V ramci diferencialni diagnézy byla vyléena kardialni a renovaskularrigina
hypertenze. Klinicky stav a provedena vy8et nes¥dcila pro tyreotoxikézu, Cushirigy
syndrom a feochromocytom. Odijpti byla opakova& zachycena v acidobazické rovnovaze
kompenzované metabolick& alkaléza (pH 7,45, staimiddnikarbonaty 30 mmol/l), tendence
k vySSi natrémii (147 mmol/l) a k nizsi kalémiiZ3nmol/l). MozZnost Connova syndromu
s nadprodukci aldosteronu v nadledvinach byla Wgaa, naopak byly opakovaajisteny
extrémr nizké hladiny reninu a aldosteronu. Diagndza u paSientky tak sgfovala ke
dvéma klinickym jednotkam. ACTH test vyloil mozny parcialni enzymaticky nadledvinovy
blok s naslednou nadprodukci deoxykortikosteromirgeralokortikoidnim ginkem gred
enzymatickym blokem (deficit BLlhydroxyldzy,1é hydroxylazy). Konénou diagn6zou
bude Liddhv syndrom, tzv. pseudohyperaldosteronismus, keedigledkem mutace beta
nebo gama podjednotky sodikového kanalu v distaingirném kanalku ledvin s naslednou
zvySenou reabsorpci sodiku a vody s rozvojem voldniypertenze a se zvySenou sekreci
drasliku.

Po nasazeni antihypertenzni terapie beta blokatéayiclaranu doslo u Kristyny

k normalizaci krevnich tlaka k Upra¢ parameti vnittniho prostedi. Zajimavy je vyskyt
hypertenze Spa#ireagujici na antihypertenzni terapii u dal&ilema rodiny ze strany matky
ditéte.



,DOBRA ANAMN EZA JE (NIEKEDY) POLOVICA DIAGNOZY* ALEBO AKO
SME SA TESILI Z PORFYRIE.

Zuzana Pribilincova, A. Hlavata, P. BoZek. Tomekov#, H. Kratochviov&, Ludka
Ko&alova

2. detské klinika DFNsP a LFUK, Bratislava, Slovens

! Oddelenie Klinickej biochémie NsP Ministerstvati@$R, Bratislava, Slovensko
20ddelenie Klinickej biochémie DFNsP, Bratislavav@hsko

3 Laboratérium metabolickej patolégie, I. Internarika FN, Bratislava, Slovensko

Detského endokrinologa volali na konzilium nawfgickd kliniku k 14r@nému chlapcovi,
ktory bol hospitalizovany pre abdominalnu kolikstav prudkého vracania, bolesti brucha az
s ki¢mi v kontatinach a zmétentisu mal za posledné 3 mesiace 4x. Bol hospitalizpvan
v okresnej nemocnici, nenasli sme udaj o vySesedikai kalia, a kalcium, fosfor,
glykémia boli v norme. Pre svalové spazmy a porwsgravania bolo doplnené neurologické
vySetrenie s fyziologickym nalezom. Pri konzervatimm postupe bolesti ustapili, sonografia
brucha neukéazala Ziadnu patoldgiu, ale napriekzimgjiliecbe pretrvavala hyponatriémia
s hladinou Na 122 ...129 mmol/l, mierna hyperkal@&mmol/l. Glykémie pod infuznou
liecbou boli v norme.

Chlapec bol preloZeny na detsku kliniku na wgge funkciu nadobiky, hypofyzy a
obliciek, kde sa upresnila anamnéza od matky: fyziolagiclaje z perinatalneho a detského
obdobia, vyborna toleranciu chlapca na fyzicktaZdri aktivnom Sporte aZ do I. ataky
bolesti brucha vzniknutych z plného zdravia s pitudvanou Upravou dehydratacie. Okamzite
vSak sugestivne dodala, Ze otcov otec ma biochgndickazanu akdtnu intermitentnt
porfyriu a mava presne rovnaka&zkosti ako jeho vnuk. Otec nema obtiaze. Porplagida
intermittens (PAI) je dominantne deda porucha syntézy porfyrinov, ktora sa prejavuje
vysSie popisanou symptomatolégiou. VSetci heterdtzw$ak nemusia ntgpriznaky
a uvedena rodina bola v minulosti informované oereii atdk. Aj u pacienta sa stav po
rehydratacii upravil. Vysledky vSak nesvédpre syndrom inadekvatnej sekrécie
antidiuretického hormoénu, ktory je popisany ak@ipd hyponatriémie pri PAI. Bola
pritomna mierna hypernatridria (FE Na 1,55, odpa®X mmol/l). Nasledné vySetrenie
diagnostickych metabolitov v mio( kyselinad-aminolevulovd, koprobilinogén
a porfobilinogén) neukazalo ani po opakovanom osglpefasd’alSej akutnej prihody koliky
zvySeniego vylicilo predpokladanu diagn6zu. &sne odobraté hladiny kortizolu v sére v
ACTH teste boli adekvatne. Vysledky plazmatickejinovej aktivity (PRA) ukazali hodnoty
20 nasobne vysSie oproti norme @asne hladiny aldosteronu v pokoiji boli na dolngjrtici
normy, ale malo stupli po £azi. U pacienta sa napriek slabej compliance pstgubii
Fludrocortisonom neobjavilo akutne zhorSenie staveto sa objavil az na vyzvu po
niekd’komes&nej svojvd’nej pauze s hladinou natria v sére 122 mmol/l. PRk 4 nasobne
zvySena a 4 nasobne znizena bola hodnota aldostddér? rokov od prvych priznakov
ochorenia sa u pacienta postupne rozvinula adramasuficiencia s pozitivitou protilatok
proti kore nadobliky a jedinu adrenélnu krizu na substitgj liecbe zazil po alkoholovom
excese na oslave svojich Sestnastin ... ale alkmhspustil aj ataku akutnej porfyrie, keby ju
mal.



3,5LETY CHLAPEC S DIABETEM, KTERY S| UZ NEMUSI PICH AT INZULIN
Sepanka Prihovd, Jan Lebt, Daniela Pinterov3 Eva Feigerlov Torben Hanseh Oluf
Pederseh

! Klinika déti a dorostu 3. Iékské fakulty UK a FNKV, Praha

2 Odckleni burené a molekularni biologie 3. lékské fakulty UK, Praha

% Steno Diabetes Center, Gentofte, Dansko

Marek byl poprvé vySsivan v 18 dnech Zivota pro prolongovany ikteruyla o rgj
zjiSttna mirna hyperglykémie 8,7 mmol/l. Znovu byl vygetve 2,5 mssicich, kdy byl fjat
do nemocnice pro kaSel a byla zjis hyperglykémie 13,6 mmol/l. Pégkladu na nasi
kliniku mel permanentni glykosurii, normalni parametry ABRygerglykémii 22,6 mmol/l.
Byl C-peptid pozitivni (183,4 pmol/l). Autoprotil& anti-GAD el negativni. Byla zahajena
|é¢ba inzulinem i.v. a po srovnani hyperglykémieyeden na 3 davky s.c. NPH inzulinu 3,25
IU/den (1.0,4 1U/kg/den). Daijna 2004 (do ¥ku 3,5 roku) byl dote kompenzovan na s.c.
inzulinu v celkové denni davce 0,22 IU/kg/den algelovany na Klinice &i a dorostu 3.
LFUK a FNKYV jako permanentni novorozenecky diabefRsdice Marka ani jeho bratr
nemaji zadnou formu diabetu mellitu.

Byla provedena molekul&fmgeneticka analyza genu pro Kir6.2i@npou sekvenaci byla
v Markow DNA nalezena mutace R201Htgwbujici u nositél permanentni novorozenecky
diabetes. Po genetickém stanoveni diagnozy bylatkdizahajena p.o.dea
Glibenclamidem s postupnym sniZzovanim davky inzulfo tydnu I&by byl inzulin zcela
vysazen. Marek jed. normoglykemicky fi p.o. I&b¢ Glibenclamiden veréch dennich
davkéch v celkové davce 1,875 mg/den.

Permanentni novorozenecky diabetes je defin@lkinhyperglykémie vznikajici v prvnich
mesicich Zivota (az do 1 rokwku). MuzZe byt zgisoben mutaci v genu pro Kir6.2
podjednotku ATP senzitivniho draslikového kanalentd typ novorozeneckého diabetu
muze byt v gkterych gipadech usgsre [éen pomoci peroralnich antidiabetik
(Glibenclamid) a pesna molekulaghgeneticka diagnostikaime inést novou nafji pro
tyto déti dosud I€éené inzulinem.

Studie byla podpena grantem IGA MZdR ¢. NB 7420-3.



DIVKA, KTERE SI NIKDO NEVSIML
lvana Roschlova
Détské oddleni Nemocnice ve Frydku - Mistku

Lenka byla doportena v 9 letech k vyS@ni v endokrinologické ambulanci pro maly
vzrast. V RA je dilezity udaj o diabetu mellitu 1. typu u matky, matkce se k& se Stitnou
Zlazou. O 3 roky mladSi sestra je zdrava, vySkblginku dohnala.

Lenka je z 1. fyziologické gravidity, porod zahim, ve 40. tydnu, PH 2850 g, PD 48 cm.
V 5 letech byla |&ena neurologem pro ,&ni désy”, brala Mg, stav se upravil. V posledni
doke si rodice vSimaji, Ze Spakrroste.

Divka byla ndpadna hned po vstupu do ambuldalebylo na prvni pohled jasné, zZe je
nemocna. Metodou cilenych dotiaa odpo¥di rodici byly ziskany tyto anamnestické udaje:
postupné opafovani v fistu, které nebyli rode schopntasow ohrantit, postupné fibirani
na vaze, zpomalené psychomotorické tempa@rgrkize, podle rodia ,ekzém*, pro ktery
byla vySetena i na dermatologii, lokalni terapie zcela bekf, velmi Spatné Skolni
vysledky (s potizemi absolvovala tidu, opakovala 2fidu, i tak velké problemy ve Skole),
pietrvavajici mléna dentice.

V objektivnim nalezu: vySka 118 cm/, hmotnos28), vysko¥ 4 cm pod 3. percentil
k véku, 8,5 cm pod f@dpokladanou vyskou podle vySky réiiV ristové Kivce je podle
Udaji od PLDD patrny propad v percentilovych grafechoji#3 let, napadné opdavani
rastu pak od 5 letéku, za posledni 2 roky porostla jen 4 cm.

Pyknicky typ, tuk zejména na trupu. Bledsi, ma#ly kolorit kize, zhrubklé rysy oblEeje,
jemné vlasy. Napadna such@, ztdakkaze, palpani viem ,plechového ifedlokti“ podle
Charvata. Palga¢ struma neni hmatna. Sekundarni pohlavni znakyvA1,P1 podle
Tannera.

Mlécna dentice, pouze prezany 2 hornfezaky trvalého chrupu.

Byl proveden UZ §titnice, kde bylaédena Stitna Zlaza s typickym UZ nalezem pro
autoimunni tyreoiditidu. Provedena laboratorni #sd potvrdila uvazovanou diagnozu:
TSH > 100 mU/I, fT4 1,3 pmol/l, T3 0,49 nmol/l, pitatky proti Tg 165 IU/I, proti TPO 140
IU/l, normochromni anémie s Hb 100 g/l, HTK 0,3&ednim objemem erytroay88 fl.
Cholesterol 17,04 mmol/l, TAG 1,25 mmol/l. Kardigloké vySeteni: ECHO bez vypotku
v perikardu.

Diagno6za: €zka periferni hypotyredza, ziskand, gutoimunni lymfocytarni tyreoiditid
s komplexnimi vyraznymi klinickymi projevy.

Terapie: Thyroxin v postugrse zvySujicich davkach. Nasazend terapie s vglrhlau
klinickou odezvou, Lenka seqd @iima i vyrazi méni svou vizazi, otazkouigtava efekt
substiténi terapie na intelekt a Skolni vykony vzhledenekaiik let trvajici neléené
hypotyredze.

Kasuistika je dopkna obrazovou dokumentaci nejen s fyziognomii Leptkgtanoveni
diagndzy, ale i snimky z rodinného alba, kdy jemapostupna ndpadna préma jeji vizaze,
a to jak v oblkteji, tak konstituci celéhala, zarové patrno postupné ,déstani“ Lenky jeji
mladsi sestrou.

Zawr: Kazuistika by nila pripomenout naprostou nezbytnostipecho sledovaniirstove
kiivky u déti (dite, které neroste, je jhemocné), stefnjako stale platny fakt, Zze geva
anamnéza a fyzikalni vygeni je zakladem diagnozyti®pozdné diagndze hypotyredzy a
pozdnim nasazeni substiti terapie niZze dojit k ireverzibilnim zgnam, zejména CNS.



ODYSSEUV SYNDROM

Pavel Skéla, Petr Bd*

Detskd endokrinologiska poradna Nemocnice Kladno
'OKB Kladno

Laboratorg vysoka aktivita sérové alkalické fosfatazy (AR)2®e byt diferencialé
diagnosticky dvodem podrobného vygeni. Extréma vysoké hladiny tohoto enzymu
mohou byt piilvodnim obrazem mnoha onemeénnnejen banalnich, aledzkych malignit
jaternich¢i kostnich.

Dominika byla vySéena na naSem pracovisti pro nahodny nalez vysottadip AF.

RA negativni

OA z normalni gravidity, porod v terminu spontanni, 39, 9. PH 3900 g. Kojena byla 2
mesice. Porodni trauma - ruptura m. sternocleidordatalx., frustni hypotonicky syndrom.
Stav se upravil za par tytinPrevence D vit. - Vigantol 1 kapka dénockovanaradre,
somaticky nélez a psychomotoricky vyvoj norméalnisRnha 50. percentilu, hmotnost
odpovidajici bez znamek rachitidy, pevné zahla¥ | % | cm.

NOvV roce, @i kontrole u PLDD, kdy byl proveden kontrolni aalpbyla zachycena vysoka
hladina AF a hragni kalcémie. Divka byla odeslana na naSe pracojako suspektni
porucha metabolizmu kalcia.

Laboratof a pomocna vySdteni: KO, df, FW, CRP, ALT, AST, GMT, AMS, AEA, mo
chemicky, ionty ¢etns Ca, odpady Ca, P, albumin, albumin/proteinovy y@&g&rologie
adenoviry, paramyxoviry, tumormarkery — vSe normétmdnoty. RTG ruky a z&pti: CA |
r., BAlr. 3 m., bez rachitickych z¢n. USG jater normalni nélez, &titna zlaza I,| nd be
strukturalnich a loziskovych zin. Parathyrin, osteokalcin, telopeptid kolagenutaielicky
sccreening negat., vitamin D - normalni hladiny fI8,0 pmol/l, TSH 5,83 mU/I, AB neg.,
GH a IGF 1 normalni hodnoty, AF ve Zsicich 5.8.ukat/l, dynamika v dobzachytu — v 1.
roce Zivota 68,2 .... 93.56 ... 9,pRat/l, izoenzym jaterni 22,29, kostni 71,@Kat/I.

Prabéh: po celou dobu sledovani dodnes je divka bez iobtiiznaki, dokie prospiva,
psychomotoricky vyvoj je normalni. Pro lehkou subidkou hypotyre6zu byla na jodidu, pro
prohloubeni nalezuiptémer atrofické Stitné Zlazefjplan tyroxin. Meli jsme normalni hladinu
AF pred vzestupem a pak moznost sledovat dynamiku hlktiré jsou po poklesu dosud, po
2 letech normalni.

Nahly vzestup na t&fh stovkové hodnoty evokoval podeni na akutni onemoeéni
nejpravaépodobrji kostni. Podrobné vySeni vysla negativ rychly pokles AF potvrdil
benignitu a tranzientni stav hyperfosftazémie.

Zavér: piipad byl uzaien jako tranzientni hyperfosfatazémigsteho ¥ku, v literatde
znama jako tzv. Odysée syndrom. Tranzitorni hyperfosfatazémie byla popséak také u
hemoblast6z, M. Abt-Letterer-Siwe, rhabdomyosarkpmdti s DMO, fenylketonurie,
céliakie, myopatie, a uéti s malformaci skeletu.

Etiologie je vykladana zvySenou osteoblasticikiivitou bsthem subklinické virémie
(adenoviry, paramyxoviry, CMV, herpesviry). Jingbyeza je zaloZzena na snizené clearence
AF behem virémie. Dif. dg. nutno odliSitpzachytu hyperfosfatazémie tzv. trvalou benigni
hyperfosfatazémii autozoméalnlominant® dédi¢nou, perzistujici asymptomatickou
hyperfosfatazémii, trvalou familiarni hyperfosfadaai recesivis dédicnou, juvenilni
Pagetovu chorobu a expanzivni skeletarni hypeiiplazi



ZALUDNA AUTOIMUNNI TYREOIDITIDA
Blanka Skalicka
Endokrinologicka ordinace Liberec

Markéta letos oslavila 16 let, k narozeninamdalstala bohuzel népny darek — nasi
diagndzu. V endokrinologické ambulanci se objepid@rvée v roce 1995 po preventivni
prohlidce v 7 letech, kdy ji pediatr poslal pi@qtasné axilarni ochlupeni. V rdmci
celkového endokrinologického vygeni byla zjis¢na drobna difuzni eufukhi struma,
pohlavni znaky klidné aistova i hmotnostnifkvka v norng, vSechny laboratorni parametry
bez odchylek, negativni protilatky proti Stithézdanormalni nalezipsonografickém
vySeteni Stitné zlazy — velikost odpovidéku, homogenni struktura.

Pacientce byl dopogen Jodid. Po rocefipsonografickém vySétni byl objem obou lalak
tésné nad horni hranici normy k povrchéld, laloky mapovit prosaklé s nehomogehn
snizenou echogenitou, TSHs 1,59 miIU/l, Jodid bym na Euthyrox. Markéta se citila
dohe a festala dochazet do naSi poradny.

Sledovala ji pravidethobvodni Iék#&ka Wetng laboratornich a sonografickych
kontrol. TSHs bylo po celou dobu v mezich, sonogkgfiobjem §titné Zlazy v r. 1999 v
norme k povrchu &la, laloky difazré jemre lobulizované se sniZzenou echogenitou. Markéta
pozcji piripustila, Ze léky brala vselijak.

1. menses dostala ve 12,5 letedisI® pak ve svych 13 letech v roce 2001 se sekaindar
amenorheou, #ta TSHs 2,04 mlU/I, ikkou strumu, difGzni, objem na sonograficky 19,18
ml (norma k povrchwta 16ml), oba laloky homogenni s vyr&zaniZzenou echogenitou.
Objevily se pozitivni protilatky anti-TPO (441 IQflanti-TG (98 1U/ml). Byl nasazen znovu
Euthyrox v davce 5Qg deni a do 2 nisial zatala zase spontadmenstruovat.
Sonograficky se objem zmenSil na 15,8 ml, byl tedywprme. Ubchly 2 roky, laboratbi sono
beze znmin.V lednu 2004 se objevil znekiidjici nalez pi sonografickém vySégni — naiist
objemu + 9 ml nad normu k povrchila, hypoechogenity v oblasti isthmu do 8 mm.
Pacientka potvrdila, Ze uziva poctipredepsany Euthyrox, vzestup TSHs 4,88 mlU/I vedl ke
zvySeni davky Euthyroxu. Po 3sicich @i kontrole je TSHs 1,03 mIU/I, sonograficky v PL
hypoechogenni uzlik 7,5 mm v migfechodu v isthmus. Byla realizovana diagnosticka
punkce MUDr. Zikmundem ve FHKV v Praze a cytoldgivySeteni vedlo k vaznému
podezeni na papilarni karcinom. 26. 7. 04 byla provedetdéni oboustranna
tyreoidektomie na ORL klinice FN Motol.

Histologické vySéeni prokazalo Hashimotovu thyreoiditidu s mnégtaymi loZisky
papilarniho karcinomu, v uzkpii levém laloku metastaza karcinomu (pT1bpNlapMx).
Markéta bude dot&na radiojodem.

Kazuistikou jsem clita upozornit na zaludnost nasi vSedni praxe. Mezkami benignich
strum miZze byt potencialni malignita. Pacienta s Hashimatioautoimunni tyreoiditidou
musime velmi pdiv ¢ sledovat, dopoftuje se udrzovat TSH pod 0,5mU/I. Alarmujici je
narist objemu stitné Zlazy res adekvatni terapii a santiegné sonograficky nalez. U
pacientky byla zpgatku dobra odpasd’ na Euthyrox, zmenSil se objem Stitné zlazy, zkiédn
se struktura, ale po 3 letech doslo ke zvratutéfdide se udava v souborech délgph
nemocnych s Hashimotovou tyreoiditidou 10 % matigni



HYPERANDROGENEMIE V DOSPiVANI
Jirfi Souek
Détské oddleni Nemocnice Karlovy Vary

Slena M. H., 11,5 roku, je v géendokrinologické ordinace od 7,5 roku pro progneis
nadvahu a difuzni strumu bez strukturalnicktzniRA: Nadvaha rodii a sourozeng
hypertenze a pankreatitida u otceit OA: Perinatologicky bez poruch, kojena &simi,
ideomotoricky vyvoj normalni. NemocnosiZma. Menarche dosud nebyla.

V laboratai jen vysoky C peptid a dyslipoproteinémie, TSH &yJ/I, fT4 16,8 pmol/I,
protilatky proti TPO negativni.

Mira na 50. percentilu, hmotnost vysoko nadp&fcentilem +3,5 SD, TK 115/65 Torr (9
cm manzeta na PHK).

Byla zahajena ba Euthyroxem 25 ... 5Qg/den, byla dopokiena rezimova opini a
lazaiska I&ba.

Objektivre: Vyraznéa adipozice spiSe abdominalni nez gluteoféni, tukové mamy,
pendlujicifasa bisSni, v ivodu bez strii, tyreoidea diskr&timatna, genua valga. &oajici
pubarche P1+ podle Tannera.

V laznich zhubla 4 kg, normalizace lipidograriti.kontrole po roce dalSi progrese
hmotnosti,P2, M1, TSamira jiZ na 97. percentilu. V 9,5 letech jiz axilarni pilozita a
progrese pubického ochlupeni. DalSi kontrola avope, kdy jiz vyrazné znamky
hyperandrogenémie s hrubym hlasem, vyraznym ochlope oblieji, ma vousy i knir, na
prsou, iSe, stehnech atd.

V 11,5 roce fistoupeno k celkovému vysehi @i hospitalizaci. Z vySéeni vyjimam: UZ
malé panve normalni, UZ nadledvin obtipro obezitu, ale expanze nebyla prokazana.
Estradiol 161 pmol/l, LH 6,76 IU/l, FSH 3,36 IURyolaktin 17,5.19/l, C peptid 1582 pmol/l
(N <970), IRI 82,4 1U/l, ratio IRI/glykémie 19:1.0OGTT normalni vysledek. Rtg rukou
kostni vk (TW3 RUS)odpovida 14 letim biologicky, kalenddni 11,5 roku!!

ACTH stimul&ni + DXM supresni test:

Cas [min.] 0 30 60 1440
Kortizol [nmol/l] (N 135 — 607) 664 623 464 a7
Testosteron [nmol/l] (N 0,5 - 1,9) 4,49 3,44 3,95 3,87
170H progesteron [nmol/l] (N0,3-7,7) 3,33 4,20 4,77 1,47
DHEAS [umol/l] (N 1,0 - 9,2) 2,69 2,8 2,69 1,99
DHEA-nekonj. [nmol/l] (N 3,3 - 46,5) 24,69 23,21 21,98 8,12
Androstendion [nmol/l] (0,1 - 9,1) 17,98 18,77 17,23 9,96
170H pregnenolon [nmol/l] (N 3,6 - 16) 47,4 85,9 111,2 0,6
SHBG [nmol/l] (N 55,4 - 124,0) 19,4

DHT [nmol/l] (N <0,7) 1,07

Koment& V bazalnich hodnotach zvysemgstosteron 4,49N < 1,9) nmol/l, DHT 1,07
(N <0,7), DHEA nekonj. 24,6 (N < 16,5), A-dion 28,(N < 9,1),170H Pregnenolon 47,4
(N < 16), nizky SHBG 19,4 (N 55,4 - 124) nmol/I.

Ve stimulovanych hodnotach nestoupajici hladimrdisolu, testosteronu, 170HP, DHEAS,
jenom vyrazné elevace 170H Pregnenolonu.

Suprese vSech hormopo DXM mimo testosteronu (hrame A-dionu).

Mira: 158 cm (75. percentil), hmotnost 71,7 k®{7. percentilem).



ResumePozdré nastupujici neklasicky blok 3 betahydroxysteroiddaydrogenazy
s elevaci zejména 170H Pregnenolonu, DHEA, andrdgiru a testosteronu jakdigina
vyrazneé virilizace pacientky s nastupem uz koler@ku s akceleraci vysky z 50. na 97.
percentil a urychlenim kostnih@ku o cca 2 - 2,5 roku. Stav je potencovan progrésiv
adipozici s inzulinovou rezistenci.

Byla zahajena #ba Hydrocortisonem 5 — 0 - 10 mg (9 m§leen) a Androcurem 50 mg
rano. Byla doporéena rezimova opgni s redukci hmotnosti.

Po 4 ndsicich I€by byl patrny pozvolny Ustup virilizaich giznaki, pacientka podstoupila
kosmetickou laserovouiku s velmi dobrym efektem v obéji a na hrudniku.

Problémem istava progresivni adipoziceiigs uvadna rezimova opétni a psychologicky
dopad onemoami. V sowasnostiekam na kontrolni hladiny hormok posouzeni &innosti
supresni medikace HCT.

Hladiny steroidnich hormérpii supresi HCT 9 mg/ftden v 10/04: Kortiso204 nmol/,
testosterori,4nmol/l (N < 1,9), androstendid®0 nmol/l (N < 9,1).



PRIBEHY DVOU NAHLE ZEM RELYCH DETI

Strnadova K, Votava F, Lebl J%, Bouska B, Waldhauser B, Bodamer G, Torresani T
Klinika deti a dorostu 3.LF UK a FNKV, Praha

?Ustav soudniho Iékatvi 2.LF UK, Praha

3Universitats-Kinderklinik, AKH, Vide Rakousko

“*Abteilung fiir Endokrinologie und Diabetes, Univéiss-Kinderklinik, Ziirich, Svycarsko

Jiti se narodil v terminu, s dobrou poporodni adaptapirvnich 24 hodinach zivota byla
zachycena asymptomatickéd hypoglykémie 1,4 mmadkrékse infGzemi upravila. Paty den
Zivota byl Jii propusén v dobrém stavu z porodnice donSomaticky nalez bylip
pediatrickych kontrolach v norns vyjimkou vahové stagnace.

14. den Zivota nasli rat# Jirku v postylce bez znamek Zivota. Sgknalez prokazal
hyperplazii obou nadledvin. Pieth letech jsme Zmé vyhledali Jirkovu novorozeneckou
screeningovou kariku se suchou kapkou krve, ktera byla odebrégtaden Zivota. Hladina
17-hydroxyprogesteronu v této suché kapce bylardool/I.

Nikola se narodila zdravym ra@dim, do svych 3 &sial vazreji nestonala. Ve &ku 3
mésial dostala rymu, po odsati z hornich dychacich casiad¥estala dychat. V pitevnim
nalezu byla zji&na intersticialni pneumonitida, alveolarni edénakuwolizované hepatocyty.
Nadledviny nebyly z&tSeny a nebyly zjigshy Zadné znamky virilizace. Hladina 17-
hydroxyprogesteronu ve &m¢ vyhledané novorozenecké suché kapce byla 670 hanol/
geneticka analyza potvrdila, Zze Slo o sloZzenourbeygotku s mutacemi A(C)656G a
Q318X v CYP21 genu.

Tyto negastné osudy obou zéaetych dti byly podrétem pro zahajeni retrospektivni
studie. Jejim cilem bylo zjistit, zd&kieré dti, nahle zerrelé z neznaméifginy, ¢asto pod
diagn6zou syndromu nahlého umrti kojence (SIDSkkegenosti nepodlehly net&né
kongenitalni adrenalni hyperplazii. Nejprve jsmétap vyhledali novorozenecke
screeningové kartky dsti zentelych na neznamouiginu za poslednich deset leCeské
Republice a v Rakousku, naslégeme metodou DELFIA stanovili ve vSech 250 vzdhncic
hladinu 17-hydroxyprogesteronu. U pozitivnich vZobyla provedena DNA analyza. Podle
nasich vysledk z celkového p&tu 250 dti tfi z nich velmi pravépodobré zentely na
nepoznanou kongenitalni adrenalni hyperplazii.



KONGENITALNI HYPOTHYREOSA - RESISTENCE NA LE CBU ?
Helena Sichova, Ivana Plasilova

Détské endokrinologicka poradna v Hradci Kralové

'Detské oddleni Krajské nemocnice Pardubice

V.P., chlapec, nar.17. 9.1984.

Porod v terminu, PH 4730 g. Po porodu kratkéddi$en, protrahovany ikterus. Od 8
meésial [écen pro kongenitalni hypotyredzu. Do 8 let byl betidi, dolie kompenzovan.

V r. 1993 byly zji&ny vysoké hladiny TSH a ProlaktinutiRySeteni byl na CT zji&n
drobny intrasellarni tumor, uvazovano o ProlaktinoByla provedena NMR, kde byl popsan
nevelky adenom hypofyzyiFopakovaném vySetni v dalSich letech: bez progresézmijit
o kongenitalni varietu tvaru hypofyzy.

V r. 1995 byl zjig&in DM 1. typu. Od té doby byl kontrolovan takeé vimgtologické
poradrt. Asi od r.1992 doslo k postupné dekompenzaci hypoty. V r. 1998 uzival
Eurthyrox 100ug tbl 1 — 1 - 1 tbl. Pro dekompenzovanou hypotyugdzvysokych davkach
Euthyroxu a pro dekompensovany DM byl hospitalizo\Bylo provedeno velmi podrobné
endokrinologické vySéeni. TSH 46 mlU/I, fT4 14 pmol/l, fT3 1,70 pmoldstatni hladiny
hormoru véetrg prolaktinu byly normalni. NMR potvrdila stacionamélez drobného
adenomu hypofyzy. Zév. Kongenitalni hypotyre6za, diabetes mellitusyput Patologicky
Utvar v oblasti hypofyzy, v.s. sekundarii glouhodobé vysoké sekreci TSH. Doyl
propusén s I&bou Euthyrox 10Qug 1 tbll densg.

Od té doby byl sledovan v naSi ambulanci. ¥auwl4 let byla vySka 160 cm, klinicky
nalez byl v mezich normy, Spétnavazuje verbalni kontakt. Psychologické vkesait|1Q 104 -
v pasmu SirSiho fimeéru. Absolvoval zakladni Skolu, nyni s& zahradnikem. Rychle doslo
opct ke vzestupu TSH. Byl proveden TRH test - vze§i8pl ze 20,8 na vice nez 100 mIU/I.
Pri dalSich kontroldch TSH kolisalo mezi 20 - 100nhBly zkouSeny @izné preparaty.
Nakonec uzival Eltroxin 2 — 2 - 2 tbl, Tertroxir-D - 1 tbl. Vysoké hodnoty TSH nebyly
provazeny klinickym zhorSenim. V lednu 2002 s hddno TSH 1750 mlU/I, fT4 1,4 pmol/l,
fT3 0,96 pmol/l byl hospitalizovan na DO nemocmcBardubicich. Tato hospitalizace
piinesla vys¥tleni resistence na Iéky. V stasné dob uziva Euthyrox 15@g 1 tbl dens.
Hodnoty TSH 1,02 mlU/I, fT4 17,6 pmol/l, fT3 4,4 pifl. Subjektivre je chlapec zcela bez
obtiZzi.



JESTE MENE INZULINU?
Jaroslav Skvor
Détska klinika IPVZ, Masarykova nemocnice Usti natidrma



NOVE MOZNOSTI V LE CBE CENTRALNI P REDCASNE PUBERTY -
TRIPTORELIN 11,25 MG: 5 KAZUISITIK (PILOTNI STUDIE)

Marta SnajderovaiDana Zemkova’L. Teslik*M. Pechova?’R. Vetesnikova-Koubola
°H. Mlcochova

'Pediatricka klinika’Gynekologicko-porodnicka klinik&lJstavklinické biochemie a
patobiochemie &Klinika gynekologie éti a dospivajicich UK 2. LF a FN Motol, Praha.

Analoga gonadoliberinu navozuji@snou supresi reprodirid osy. V I€bé déti s centralni
piredtasnou pubertou (CPP) se od r. 1981é88ppouzivaji agonisté gonadoliberinu
(GnRHa), zejména depotni infgk preparaty a 3 - 4 tydny. U nas je registrovitdrelin
(trp) (Decapeptyl depot; Ferring-ti€a & 3,75 mg a Diphereline S. R. 3 mg; Ipsen &3 m
V lécb¢ endometriézy a u mizs hormonalaé dependentnimi nadory prostaty se s¢dbpm
podavaji téZ dlouhodeétpiisobici GnRHa s 3#si¢ni (innosti. Prodlouzeni intervalu mezi
injekcemi by nepochylinzlepsilo I€ebny komfort i u dti s CPP. Cilem pilotni studie bylo
posoudit urové hormonalni suprese a pohlavni vyveéjics CPP v prvnim &bném cyklu 12
tydni po injekci triptorelinu 11,25 mg, jiz jsme nahiladosavadni aplikaci trp & 3 (3,75) mg
a 4 tydny.

Metodika a pacienti: Klinické vzorky preparatu Diphereline S. R. 11,2§ (ipsen) jsme
ziskali pro 5 dti s CPP (3 divky a 2 chlapcetkv3,9 - 10,6 r ). Bed a 12 tydi po injekci trp
11,25 mg jsme hodnotili (USG) objenilohy, vaje&niki a u chlapé objem varlat,
hormonalni cytologii poSevni sliznice a vyvoj pr&nRH stimulani test jsme provedlitpd
trp 11,25, za 4, 8 a 12 tydpo injekci.

Vysledky: Za8 tydni se u divek zvySila hladina FSH max. (2,3 U/l pfig? 1U/I pred
injekci; median), bez dalsi zmy ve 12. tydnu. Chlapci reagovali vzestupem LHmmeezi 8.

- 12. tydnem na urovepred injekci (1,7 1U/1). Sérové hladiny estradiolsttesteronu byly
trvale nizké. Pohlavni vyvoj divek neprogredovalem varlat se u obou chlapemensil
(Ié¢eni pro CPP zatim 0,3 a 0,7 r).

Zavéry: Léchu triptorelinem 11,25 mg v intervalu 12 tydpokladame zadinnou,
vhodnou a bezgaou i pro déti s CPP. K posouzeni dlouhodobého efekébyébude
nezbytné dalSi sledovandtgi skupiny dti. V pripadech s nedost&meou hormonalni supresi
nelze vylowit zkraceni intervalu podavani injekci.



PRIMARNI HYPERPARATYREOZA — NEZAJIMAVA DIAGNOZA?

Sumnik Z Novotna B, Adamek & Sekerasova X Snajderova M Kolouskova &
! pediatricka klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

211, détska klinika LF MU, Brno

3111. chirurgickéa klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Primérni hyperparatyre6za fianezi vzacné chorobytského ¥ku. Kazuistiky dvou
pacienti ilustruji heterogenni ibéh tohoto onemocmi.

Kazuistika 1 Dvanactilety chlapecifchazi k vysateni pro polyurii a sekundarni enurézu.
Jako vedlejSi nalez matka udava opakované fraktioghych kosti po minimalnich
traumatech. V biochemickém vyBati dominuje hyperkalcémie (3,7 — 3,9 mmol/l) za
souwtasreé vyznami zvySené hladiny parathormonu (36 - 50 pmol/l)n8grafie @istitnych
telisek prokazuje zvySenou akumulaci radiofarmakéalasti levého laloku stitné zlazy.
Konzervativni terapie sniZzeni hyperkalcémie bylaimna, a proto jsme vzhledem ke
zhorSovani celkového staviéigioupili k akutni dialyze. Po stabilizaci paciebtda
provedena extirpace levého dolnibh@sptného &liska, histologické vySe&ni prokazalo
adenom. V nasledujicichasicich po propushi pretrvavala vysoka pteba kalcia a vitaminu
D v ramci ,syndromu hladové kosti“.

Kazuistika 2Desetileta pacientkaiphazi k vySeteni pro bolesti zad. Objektivnim
vySetenim je zjis¢na skolidza L pate, biochemicky mirna hyperkalcémie (2.9 mmol/l) se
souwasnou lehkou elevaci hladiny parathormonu (18 gn@lylo vyslovena suspekce na
adenom gstitného ¢&liska, nicmén scintigrafie prokazuje pouze nespecificky nalemia
sonografii se nepo#ito patologicky znénéné €lisko zobrazit. Resto bylo pistoupeno
k oper&ni revizi @istitnych glisek, které vSak byly shledany makroskopicky itméki a
ponechany in situ. V dalSichésicich probihalgetna vySaeni k lokalizaci ektopicky
umistneho pistitného &liska — vSechna vSak neprokazala patologicky n&lazientka je
trvale bez obtizi, hladiny kalcia jsou stabilni &8 — 3,0 mmol/l a jsou stale provazeny
mirnou hyperparatyre6zou. V diferencialni diagraestivazujeme krognhyperfunkce
ektopicky uloZzenéhoifstitného &liska zejména o mutaci genu pro calcium-sensingptec
v ramci familiarni hypokalciurické hyperkalcémie.



MUJ TATAMAVSE AJA ...?
Helena a Jakub Vavrovi
Vsetin

Mnohaetna endokrinni neoplazie typ 2 (MEN 2) je chamaktvana 3 podtypy:
MEN 2A, FMTC (familiarni medularni karcinom) a MERXB.

VSechny podtypy nesou vysokeé riziko rozvoje nié@chiho karcinomu §titné zlazy (MTC).
MEN 2A a 2B pak také zvysené riziko rozvoje feochozytomu. Za endokrinni neoplazii
jak u MEN 2A tak u MEN 2B jsou zodp&#né mutace v oblasti RET genu. U MEN 2A
je mutace v exonu 10, 11, 13 a 14, a u MEN 2B pataoe v exonu 16.

Zatimco typ 2B ma typicky fenotyp aire byt odhalen jiz véském ¥ku, MEN 2A je
onemocgni s manifestaci ¥asné dosglosti. MEN 2A tvai 60 — 95 % MEN 2.

MEN 2A se Klinicky projevi 2 nebo vice specifychi endokrinnimi tumory (MTC,
feochromocytom a adenom/hyperplazigsptnych €lisek.). U 95 % jedint s MEN 2A se
rozvine MTC, u 50 % feochromocytom a u 20 — 30 %bdrparytyredza.

A jsou taci (a to je ij tata), kteéi maji vSe. A tady zané mij pribeh.

PiSe se rok 1999 — aiptata ma zachvaty hypertenzigdu a neklidu. Byl mu zji&h
levostranny feochromocytom a néslédhyla provedena epinefrektomie.vlevo.

PiSe se rok 2003 antptata ma: vertigo, trnuti aker, diplopii. Byl Zj# pravostranny
feochromocytom a byla provedena epinefrektomiewqra

PiSe se rok 2004 antitata ma: bolesti hlavy az kratkodobé stavy sdowni. Byla zjiS¢na
hyperkalcémie, nadprodukce parathormonu (301 pgiralky adenom (3,5ml)ifstitného
teliska vpravo a bylo provedeno chirurgické odstrarmdenomu a zarokeyreoidektomie.

PiSe se kiten 2004 a iy tAta ma histologicky verifikovany medularni karom Stitné
Zlazy.

Aja? ... je mi 6 let a mam 50% Sancédi postizeny gen a zatittekam na DNA analyzu
,~Jdi a neboj se. Jsiimsyn. Jsi peci po ng!“ (Ota Pavel - Zlati Ghib)



SYNDROM NEJEN Z UCEBNIC

Jan Vosahlb Marie Kubelkov3 Jan Lebt

! Klinika deéti a dorostu 3. Iékiské fakulty a FNKV, Praha
2Deétské oddleni Klaudianovy nemocnice, Mlada Boleslav

Honza se narodil v roce 1986 zdravym &bdi v terminu, zahlavim, vazil 4300 g &iih
53 cm. Perinatathdoslo k asfyxii, ndsledujici dva dny byl tachyprkgi. Sedm dni byl Een
fototerapii pro ikterus.

Ve 4 ngsicich byla u Honzy zji8ha oboustranna hypoplazie optickych rieavzavazna
porucha zraku. Od kojeneckéhé&ku se mirg opoal’oval v psychomotorickém vyvoji a byl
hypotonicky. Ve 4 letech preéthl oboustrannou orchidopexi.

V 15 letech byl Honza vy&en pro padani vilds Byla zjiS€na hypotyre6za (4148 nmoll/l,
TSH 6,55 mIU/l) a zahajenadiéa L-tyroxinem.

V 16,5 letech z&lo Honzovi vadit, Ze na rozdil od vrstevinikosud nedospiva. Jeho vySka
byla €st€ nad 3. percentilem, byl zcela prepubertalni. HigdiSH, LH i testosteronu byly
témei nulove. Byly zjisény i velmi nizké hladiny kortizolu (20 nmol/l) a F5l (16,4ug/1).
MRI mozku prokazalo vyvojovou asymetrii hemisféypbplazii hypofyzy a oboustranné
arachnoidalni cysty.

V 17,5 letech Honza, ktery velmi Spatridi, spadl z kola. Zjsobil si fisuru lebky s
epiduralnim hematomem a byl chirurgicky @déat Ri nasledném pobytu na&itkém
oddEleni byl sprava vyhodnocen cely soubor jeho zdaslmiznorodych zdravotnich obtizi a
byla stanovena diagnézaii Rasledném vys&tni na klinice Honza #til 165,5 cm (3.
percentil), vazil 78 kg a byl zcela prepubertafil (G1, T 1/1ml). Ml normalni hladiny fT a
TSH (@i lécbé L-tyroxinem) a nizké FSH (1,1 U/l), LH (< 0,5 U/Rortizol (45,9 nmol/l) i
IGF-1 (< 12umol/l). Hladina fistového hormonu ve dvou stiméach testech byla
nenteiitelné nizka, kortizol po inzulinové hypoglykémii stoyguze na 79,8 nmol/l.

Honza je nyni sledovan aén pro septo-optickou dysplazii s hypoplazii optaknend a
s panhypopituitarismem (deficit GH, TSH, FSH/LH &PH).

Septo-opticka dysplazie neni jen diagnézaebaic. Cesty, které vedou k jejimu

IR

rozpoznani, jsou vSak mnohdy a#lip dlouhé a slozité.



MiuzZe byt pred¢asné heterosexudlni puberta diagnostickym problémen
Jirfina Zapletalova, Jittnka Venhéova
Detské klinika LF UP a FN, Olomouc

Eda se narodil zdravym r@dm v r. 1973. Jeho poporodni adaptace byla fyziclayi
Vyvijel se giméieng svému ¥ku a vazgji nestonal. Ve vku 18 nesiai matka zpozorovala,
Ze se mu objevilo pubické ochlupeni a Ze se niinag zwtSovat prsni Zlazy. Za posledni
rok také vyrostl o 11 centimétrice nez jeho vrstevnici.

K vySeteni se dostavil az ve 2,5 letech: byl nagadiskulaturni, jeho vySka odpovidala
+4,2 SDS, hmotnost +3,8 SDS¢Mozvinuté sekundarni sexualni znaky: G 2, P 8, A
(ale prepubertalni velikost testes) aétéené prsni Zlazy (M3 podle Tannerovy klasifikace).
Kostni wk odpovidal 8 letm. Vzhledem ke zvySenym gonadotrojpm (FSH 2 miU/l a LH
3,2 mlU/l) bylo vysloveno podézni na centralniipdtasnou pubertu a k vyloani jeji
organické piciny mu byla provedena scintigrafie mozku a pneursetalografie, oboji
s normalnim nalezem. Odpad 17 ketostaraidhydroxysteroil v mati mél v mezich normy,
hodnoty plasmatického testosteronu jen Rmahvyssi (1,8 nmol/l), zato hladina estradiolu
odpovidala 5 nasobku normy. Po aplikaci hCG nedo#lalSimu zvySeni pohlavnich
hormoni. Bylo ztejmé, Ze se jedna o pseudopubertu s androgenfeéminizujicimi rysy.
Pneumoretroperitoneum ukazalaBdenou levou nadledvinu, ktera byla ogeseodstragna.
Histologicky nalez byl hodnoceny jako benigni aden®ostupé doslo k regresi prsnich
Zl4z, praidnuti ochlupeni. Kostni zrani se zpomaliloc&iak puberty ifl Eda jiz ged 11.
rokem \ku, jeho pohlavni vyvoj byl dokaen ve 14 letech. V doslosti dosahl 161,5 cm
télesné vysky.

Feminizujici tumory nadledvin jsou extrém# vzacné. P450 aromataza (P450aro), ktera se
Gcastni konverze androgennich prekubézoa estrogeny, se vyskytujéepevsim v tukové
tkani. Zatim neni znamo, zda u feminizujicich tuimoadledvin jde o ektopickou produkci
P450aro nebo zda se aromatizace v nadorové tkasini rtkteré jiné enzymy, ifjpadré zda
nejde o klasicky androgeny produkuijici virilizuji@dor s vysoce aktivni periferni
aromatizaci prekurzarestroge. Zatimco u divek je feminizujici adrenalni (nebo
extraadrenalni) tumorginou isosexualni pseudopuberty, u chiape projevuji fedevsim
zweétSenim prsnich Zlaz. Diagn6za feminizujiciho adem@extréma obtizna zejména
v pubertalnim ¥ku, kdy mohou u divekifznaky splyvat siirozenym pohlavnim vyvojem a
u chlap@ byt povazovany za benigni pubertalni gynekomaséirozdil od malychd&i jsou
u adolesceiita dosglych estrogen& aktivni tumory nadledvin zpravidla maligni s vysok
metastatickou aktivitou.



SYNDROM PRADER-WILLI — VYSLEDEK RO CNi LE CBY RUSTOVYM
HORMONEM

Dana Zemkova, Stanislava Kolouskova, Marta Snajdero

Pediatricka klinika UK 2. LF, FN Motol, Praha

Syndrom Prader-Willi je charakterizovan obezjtmalym vziastem, akromikrii,
hypogenitalismem, svalovou hypotonii a psychomokani retardaci. Pdtmezi nowjSi
indikace k I€b¢ rastovym hormonem.

Na gikladu naSeho pacienta Jakuba bychondlictiéemonstrovat ziny, k nimz Ehem
prvniho roku l€by raistovym hormonem dochazi. Jakuispl ve ¥ku 7 roki 11 mesiai,
mafil 125,2 cm (-0,8 SD) a vazZil 40,1 kg (2,8 SD). BR#,8 kg/nf (4,8 SD). Tlougka
koznichtas byla vysoko nad normou.élkratSi trup, péinajici pubické ochlupeni
(predtasna adrenarchéfiprepubertalnim objemu varlat 2 ml. Fenotyp odpal/syndromu
Prader-Willi, molekulara geneticka analyza potvrdila mikrodeleci 15q 11,2.

Rastova rychlost fed I&bou byla 4,2 cm/rok, cozZ bylo u dolni hranice nonpny dany k.
Kostni Wk byl urychlen na 10,1 roku podle TW3 RUS, vysSk&kstnimu ¥ku byla pod
normou (-2,5 SD), coz odpovida finalni vySce 162 Bistova rychlost se zvySila v prvém
pul roce na 8,2 cm/r, ve druhém na 9,2 cm/r. Kos¢kipokraiil o 1 rok za rok Predikce se
zvySila na 164 cm. Progredoval vSak vyvoj pubickébhlupeni.

Jesk vyrazreji se vSak léba tistovym hormonem projevila nélésném slozeni. Jiz
v prvnich 3 ndsicich I€by se sniZila tlou¥&a koZnichras k horni hranici normy a redukce
podkozniho tuku dale pokravala, takZze po rocedBy jsou kozniasy na hornich
koncetinach v pasmuigtdnich hodnot a na trupu na 90. percentilu. BMirgéil na 18,6
kg/m? (+1 SD). Zmensily se obvodové rozm. Habitus pacienta se vyrazamenil, upravila
se proporcionalita. ZlepSil se i psychomotorickyaejy

Pribeh 1&by je srovnavan s dalSimi éima pacienty se syndromem Prader-Wilidaymi
rastovym hormonem s obdobnymi vysledky. U jedné 8betéientky jsme naopak
nepozorovali Zzadnyifznivy efekt I€by.

Rastovy hormon u Prader-Willi syndromiigalevSim vyrazhzlepSuje glesné sloZeni a
zmimuje tak pohybovy handicap, ktery je dan svalovopadtgnii a v koneném disledku ma
piiznivy vliv na psychomotoricky vyvoj.



PERZISTUJICIi ZDWRENiI MLECNYCH ZLAZ U 11MESICNIHO CHLAPCE
Jaroslav Zikmund, Marie Finkova
Klinika déti a dorostu 3. LF a FNKV Praha 10

Roman byl u nas vy&en poprvé ve &ku 2,5 nEsice pro oboustranné z@ni v oblasti
mamm, které se objevilo asi o 2 tydnyve. Svym praktickym &tskym léka@em byl pivodns
odeslan na&skou chirurgii. Byli jsme p@8eni, Ze sedsky chirurg obrétil ped mozZnymi
Gvahami o chirurgickénfeSeni na nas, s Zzadosti o posouzeni nalezu endloigam.

Objektivre se jednalo o spokojeného, delprospivajiciho chlapce, glikojeného, bez
znamek akutni infekce. @lprsni zlazy byly zdiené, leva vice,ippalpaci se sanquinolentni
sekreci. Bolesti& nereagoval, lokalni zarudnuti nebyliétpmno. Vzhledem k&ku byla tzv.
Halbanova reakce malo prajgbdobna. Provedené sonografické vieait prokazalo v oblasti
levé mammy vyrazny septovany cysticky Utvar velik@s x 30 x 10 mm, (tj. asi 4 ml)
naplreny serdézni tekutinou, s dioprokrvenymi septy. Vpravo je nalez obdobny, ale
diskrétrgjSi. Provedeny krevni obraz a CRP byly normalniL RR 3 ng/ml (norma do 19),
LH 2,5 U/l, FSH 2 U/l, E2 61,8 pmol/l. Po obdrzewsledli byla ot s matkou probrana
peilivé anamnéza a tadetnt mozné aplikace &k Matka nam sélila, Ze v 6 tydnech&ku
ditéte ji byla aplikovana Depo Provera. Tento preparabvoleno aplikovat az po Sestigdd
coz v tomto pipack bylo splréno. Jedna se o derivat progesteronu - progestin,
(medroxyprogesteroni acetas). Vyrobce udava jakibey& mozné &inky mimo jiné i
bolestivost pré a galaktoreu. VedlejSikinky na dit pii kojeni zmirgny nejsou. Nicméh
predpokladame, Ze u nasSeho pacienthprogestin vyrazny vliv na stav prsnich zlaz a ze
aplikace preparatu &a pricinnou souvislost s objevenim mastopatie.

Po 1 ndsici poklesl PRL na 12,6 ng/ml. Poté co Depo Praysgstala dinkovat, tj. po 3
mesicich od aplikace preparatu, doslo zcela k Ush@hezu v oblasti pravé prsni Zlazy. Vlevo
dosud, tj. do 11 wsial veéku ditte, gretrvava drobny cysticky atvar o objemu asi 3,5 ml,
nebolestivy, jiz bez sekrece. Otazku dal§#geni pedkladame v diskuzi.



