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Kalcium

KOZNi KALCIFIKACE JAKO PRVNI PRiZNAK ENDOKRINOPATIE
R. Pomahacova, J. Varvarovska
Détska klinika FN a LF UK, Plzen

Nyni 3 lety Samuel se narodil ze 2. nekomplikované gravidity. Od 6 tydn( véku zacala matka
pozorovat tvorbu tuhych, éervenofialovych lézi lokalizovanych pfedevsim na hyzdich a na levé
dolni koncetiné. Koznim specialistou byl nalez hodnocen jako kozni kalcifikace nejasné
etiologie. Matka ditéte ma také od kojeneckého véku kozni kalcifikace lokalizované na levém
predlokti a na zadech, histologicky nalez byl hodnocen jako osteom.

Samuela jsme pfrijali k vySetieni ve véku 6 mésicu. Vazil 11,20 kg, délka 69 cm odpovidala 50.
percentilu, dle BMI 23,5 kg/m2 byl nad 99. percentilem. Psychomotoricky vyvoj mél fyziologicky.
Parametry kalciového metabolismu a hladina parathormonu (36 pg/ml) byly v normé. V dalSim
hormonalnim vysSetieni jsme zjistili opakovanou elevaci TSH 8,42 - 10,3 miIU/l (N 0,30-4) a
snizenou hladinu T4 8,57 - 6,91 pmol/l (N 11,5-23). Negativni autoprotilatky proti stitné zlaze a
normalni sonografie stitné zlazy nesvédcily pro autoimunitni tyreoiditidu, struma nebyla hmatna.
Pro primarni hypotyredzu nejasné etiologie jsme zahdjili substituci levotyroxinem. Pfi dalSim
sledovani vyvoje kalciového metabolismu jsou sérové hladiny celkového vapniku a alkalické
fosfatazy zatim v normé, opakované lehce elevovana hladina sérového fosforu. Ve 2 letech véku
jsme poprvé zachytili zvySenou hladinu parathormonu 92 pg/ml (N 10-65). Pro suspektni
pseudohypoparatyreézu jsem provedli v zahrani¢i molekularné genetické vySetieni, které u
matky i u ditéte potvrdilo mutaci v genu GNAS1 kédujicim alfa podjednotku G-proteinu — mutace
vexonu 10 E268X (c.802G>T), ktera vede kreceptorové poruse. Samuel trpi
pseudohypoparatyreézou typu la se soucasné pfitomnou hypotyreézou jako projevem dalSi



hormonalni rezistence. U matky se jedna o pseudopseudohypoparatyre6zu, ma podkozni
kalcifikace, kostni abnormitu se zkracenym IV. metakarpem, ale fyziologické parametry
kalciového metabolismu a parathormonu.

Dle BMI je Samuel nyni ve 3 letech véku mezi 50.-75. percentilem, roste linearné na 25.
percentilu. K progresi podkoznich kalcifikaci nedochazi. V hladiné parathormonu doslo
k dalSimu vzestupu na hodnotu 230 pg/ml, predpokladame postupny vyvoj hypokalcémie.

PRIMARNI PSEUDOHYPOPARATHYREOZA
K. Polockova, H. Borska
Endokrinologicka ambulance, Détské oddéleni NsP Karvina

Tomas se narodil z 2. fyziol. gravidity v 7 mésici (2000g/42cm) s dg. M. Down. Jeho rodice jsou
zdravi. Kojen nebyl, opakované hospitalizovan pro respiraéni infekty, mél FOA, které se
spontanné  uzavira a nevyzaduje dalSi kardiologické sledovani. Pochazi ze socialné
problematické rodiny.

V 5 letech zjiSténa floridni rachitida s klinickymi, laboratornimi i rtg znamkami. Kompletnim
vysetienim stanovena dg. Rachitis v.s. vitamin D-deficitni (neuzivani D-vit). Podan Infadin forte,
laboratorni hodnoty upraveny. Doporuéeno pravidelné sledovani, ale rodina nespolupracovala,
proto byl az ve véku 7 let odeslan k vysetreni pro opakovanou hypokalcémii (1,75 mmol/l),
zvySenou ALP (14,4 ukat/l), P (2,23 mmol/l) a PTH (34 pmol/l). V tu dobu byl normalni vysky
(vztazeno k normam pro Downuiv syndrom), nemél rtg znamky rachitidy nebo osteopordzy.
Zjisténa lehka autoimunitni hypotyreéza - substituovan. USG tyreoidey, pfistitnych télisek,
bficha a ledvin bez patologie, funkce ledvin neporuseny. Mél napadné suchou kuzi, suché a
lomivé vlasy s lozisky alopecie, napadné kratké koncetiny, se zkracenim 4. a 5. metakarpu,
kalcifikace v bazalnich gangliich. Bylo vysloveno podezieni na pseudohypoparatyreézu (PHP),
proto zahajena terapie vitaminem D2, poté D3 se soucasnou suplementaci Ca. Hladiny kalcémie
stale nizké, uvazovano o non-compliance.Chlapec je bez klinickych projevi hypokalcémie, EKG
kfivka v normé. Roste po celou dobu pod P3 (pro Downiiv syndrom P50-75), pohlavni vyvoj
probiha fyziologicky. Pfistupujeme k podavani analoga kalcitriolu (vit. D bez pfitomnosti PTH
neni konvertovan v ledviné na kalcitriol). Pro netispéch volime Alpha D3/kalcitriol/,davkovani
korigujeme dle stavajicich hodnot kalcémie. Teprve tato lécba normalizuje laboratorni
parametry.

V nasem pripadé jde patrné o primarni PHP typ la, ktera je vzacnym onemocnénim zpusobenym
mutaci GNAS-7 genu (20q11 a 13). Jeji podstatou je rezistence perifernich tkani vici Gcinku
PTH. Diagnostika se kromé laboratornich a rtg nalezi opira o klinické priznaky (maly vzrist,
nadvaha, mentalni defekt, kratké prsty, ¢asta hypotyre6za zplsobenou rezistenci k TSH). U
naseho pacienta jsou sice nékteré ze symptomu pfitomny, ale zpocatku byly povazovany za
soucast M. Down. Nastésti velmi dobie toleruje bezpfiznakovou hypokalcémii.

PRIPAD ,, ZBYTECNE“ VYSETRENE KALCEMIE
I. Roschlova
Détské oddéleni Nemocnice ve Frydku-Mistku

Sedmnactileta, dosud zdrava Alena byla pfijata na détské oddéleni pro suspekci na nahlou
pfihodu bfisni. Bolesti bficha akutni, ale rychle odeznivaji, divka zatizena stravou a bez potizi
propusténa po 36 hodinové hospitalizaci domd. Vramci vstupniho vySetfeni byla zjisténa
hyperkalcémie 3,18 mmol/l. Znovu probrana rodinna a osobni anamnéza, bez pozoruhodnosti,



divka je zdrava, kromé souéasnych, rychle odeznivajicich potizi, zadné zdravotni problémy
nema. Pfi ambulantni kontrole je divka subjektivné bez potizi. Somaticky nélez odpovida véku:
struma ani uzly na krku nehmatné, normotenze. Laboratorni vysSetreni: Ca 3,51 mmol/l, Ca%*
1,51mmol/l, P 0,83 mmol/l (norma 0,87-1,45), ALP 3,08 ukat/l (norma 0,7-2,1). Byla provedena i
sonografie krku, kde nalezeno lozisko vel. 20 x 13 x 7 mm pfi dolnim pélu pravého laloku stitné
zlazy, odpovidajici v.s. adenomu pfistitného téliska.

Provedeno komplexni vySetfeni k potvrzeni suspektni hyperparathyreézy k vylouceni
eventualnich sekundarnich organovych zmén. Parametry vnitfniho prostiedi, véetné ABR,
ELFO, thyreoidalni parametry, kortizolémie i 24 hodinovy odpad kortizolu, Mg, P v mo€i/24 hodin
v normé, odpad Ca ale zvySeny na 13,5 mmol/24 hodin. Vysoka hladina parathormonu 298 ngll
(norma 10 - 65). CT vySetreni oblasti krku potvrzuje podezieni na adenom dolniho pristitného
téliska vpravo. Sonografie ledvin, funkéni vySetieni ledvin, o€ni vysetreni, rtg skeletu pravé ruky
v normé, EKG kfivka fyziologicka. Doplnéno jesté vysetreni MIBI.

Operacné vypreparovano pristitné télisko velikosti 2 x 1 x 0,5 cm, vykon bez komplikaci.
Histologicky adenom parathyreoidey s prevazujici folikularni strukturou, v okraji tlakové
atroficky zbytek pristitného téliska. V dalSim prubéhu je divka v pofadku, nema zadné zdravotni
potize, somaticky nalez v mezich normy. Hodnoty krevnich minerali, ALP i opakované
sonografie krku jsou s fyziologickym nalezem.

Kasuistika referuje pfipad adolescentni divky s primarni hyperparathyreézou pfi adenomu
dolniho pfistitného téliska vpravo, ktery se podafilo véasné diagnostikovat a operovat diky
souhfe pfiznivych okolnosti. Pfipad je jisté zajimavy i z hlediska lokalizacniho. Casto je
endokrinolog postaven pred nelehky ukol, kdy pri jisté ¢i vysoce suspektni hyperparathyredze
se nedafi ¢asto i kombinaci zobrazovacich metod adenomatézné zménéné pristitné télisko
nalézt, zde jsme méli vysoce suspektni sonograficky nalez jiz na pocatku diagnostického
procesu.

KOJENEC S HYPERKALCEMIi
l. Kluzova, R. Kula, S. Rucki, M. Kone¢na
Endokrinologicka ambulance, Détské oddéleni Nemocnice Tfinec

Autofi prezentuji kazuistiku 2,5-mésiéniho dévcatka s neprospivanim a hyperkalcemii jako
komplikaci adiponecrosis subcutanea neonatorum. Jedna se o dité matky s gestaénim DM (PH
4400 g, PD 53 cm), porod per SC pro alteraci ozev, kratce kfiSeno. Pro tachypnoe, pfedchazejici
perinatalni hypoxii a susp. infekci bylo prelozeno k dalSi 1é¢bé do spadové JIRP pro
novorozence. 12. den propusténo v dobrém stavu doml se zavérem adnatni infekce, tranzitorni
trombocytopenie, polycytemie, adiposonecrosis a dité matky s gestaénim DM. Na détskeé
oddéleni prijata ve 2,5 mésicich s hmotnosti 4690 g, délkou 55 cm, BSA 0,25 m2. Pfi somatickém
vySetreni zjistény tuhé rezistence v podkozi ¢ervenofialové barvy. Laboratornim vysSetienim
prokazana hyperkalcemie (4,63 mmol/l), zvySena kalciurie (3,4 mmol/den) a Calkrea index 6,52,
ALP, 25-OH vitamin D v normé, parathormon nizsi (5 ng/l). V USG obraze ledvin hyperechogenni
parenchym pyramid svédcici pro nefrokalcindézu. V terapii aplikovany infuze, Furosemid,
Prednison, dieta s nizkym obsahem kalcia a vitaminu D. V dal§im pribéhu dochazi k normalizaci
kalcemie, léky postupné vysazeny, dité prospiva. Je sledovano v nefrologické ambulanci pro
nefrokalcinézu.

Adiponecrosis subcutanea neonatorum je raritni onemocnéni manifestujici se v prvnich tydnech
zivota. Je charakterizovano tuhymi uzly v podkozi krytymi ¢ervenofialovou kuzi. V patofyziologii
se uvazuje o poskozeni nezralé tukové tkané, které je zpusobeno stresem, s naslednou tvorbou



granulomatoézni infiltrace. Dochazi k uvoliiovani kalcia z nekrotickych bunék a zvySené produkci
1,25-dihydroxyvitaminu D makrofagy. K potvrzeni diagndzy se provadi biopsie nebo aspirace
tenkou jehlou. Pri tézsi hyperkalcémii je dité hypotonické, predrazdéné nebo apaticke,
neprospiva, zvraci, ma zacpu. Byva pritomna polyurie, polydipsie, hypertenze, kiece, dysrytmie,
systémové kacifikace, nefrokalcinéza, nefrolitiaza. V terapii se uplatiiuje hyperhydratace,
klickova diuretika, kortikoidy, bifosfonaty, strava s nizkym obsahem kalcia a vitaminu D, event.
chirurgicka lécba fluktuujicich lozisek. Protoze hyperkalcemie mize pretrvavat mésice, hladina
kalcia musi byt monitorovana nékolik tydn( az mésicu.

PRIPAD KREHKE DiVKY
P. Mendlova, Z. Sumnik, J Brazdova
Pediatricka klinika UK- 2. LF a FN Motol, Praha

2,5leta divka byla odeslana k endokrinologickému vysetieni pro opakované fraktury dolnich
konéetin vzniklé pfi bézné Cinnosti. Pfi rentgenovych vysetrenich Iékaf vzdy upozorioval na
tézkou osteopordzu. V osobni anamnéze je vyznamny udaj o vrozené komplexni srdeéni vadé
(mitralni atrézie, dvojvytokova prava komora, hypoplazie levé komory, levoizomerismus)
diagnostikované v novorozeneckém véku. Ani po opakovanych kardiochirurgickych intervencich
se nepodarilo pacientku zcela kardialné zkompenzovat, trvale u ni pretrvavala cyanéza.
V souvislosti s dlouhodobymi hospitalizacemi a operaénimi vykony doslo k opozdéni
motorického vyvoje — samostatné chiize byla schopna az v 27 mésicich véku. Poté se také
objevily prvni fraktury. Podle matky divka neméla v dobé vySetieni zadné subjektivni obtize,
motoricky vyvoj se postupné zlepsoval. Jedla normalni mnozstvi racionalni stravy, preparaty
vitaminu D dostavala v béznych davkach do 18 mésicii véku. Od kojeneckého véku matka
nicméné popisuje fidsi stolice s nestravenymi zbytky. Dle objektivniho vysetreni se jednalo o
gracilni, astenickou divku (vyska 91 cm, tj. 20.P, hmotnost 11,5 kg, tj. 10.P vzhledem k vysce,
pubertalni stadia dle Tannera byly hodnoceny jako P1,M1). V laboratornich vySetfenich bylo
zjisténo zvyseni PTH (10,38 pmol/l) pfi normalni hladiné vapniku a fosforu a nizké kalciurii (0,05
mmol Ca/mmol Krea). V ramci diferencialni diagnostiky bylo téz provedeno vysetreni elastazy ve
stolici; s nalezem velmi nizké hodnoty 55 ug/g. Nasledovalo vysetieni chloridii v potu, které
vysokou koncentraci (79,9 mmol/l) potvrdilo tusenou diagnézu cystické fibrézy. Genetické
vySetfeni prokazalo homozygozitu mutace delta F508 v CFTR genu a pacientka byla predana do
péce Centra pro cystickou fibrézu. Po zahajeni adekvatni pankreatické substituce se pacientka
rychle stabilizovala a k dal$im frakturam jiz nedoslo.

Problematika resena s podporou VZ MZ CR 000064203 a VZ MSMT CR 00216208139.

Glykémie

ELISKA, KTERA HODNE ROSTLA aneb ,,VICE“ NEZNAMENA ,,LEPE“
J. Lebl, J. Dissou, S. Kolouskova, M. Smelhausova, M. Snajderova, Z. Sumnik
Pediatricka klinika UK-2.LF a FN Motol, Praha

EliSka se narodila v fijnu 2006 jako druhé dité zdravym nepfibuznym rodi¢im. Ma o dva roky
starSiho zdravého bratra.



Eliska jiz béhem téhotenstvi hodné rostla. Vedle makrosomie porodnik na ultrazvuku zjistil
nefromegalii a hepatomegalii. Proto byla ve 34. tydnu gravidity indikovana sekce. EliSka méla
porodni hmotnost 3790 g a délku 54 cm, skére dle Apgarové 6-3-7. Hned po narozeni se
rozvinula dusnost pro znaénou makroglosii, ale podani kysliku stav zlepsilo.

Jiz prvni den zivota se projevily asymptomatické hypoglykémie (s minimem 1,3 mmol/l) pfi
vysoké hladiné inzulinu (20,3 mIU/l) Zpoéatku byla nutna kontinualni i.v. infuze glukézy, poté se
prechodné glykémie stabilizovaly pfi p.o. pfidavcich maltodextrinu, ale po 3 tydnech Zivota opét
klesaly k hodnotam az 1,7 mmol/l. Bylo nutné zahdjit Ié¢bu diazoxidem (Proglicem) a nasledné i
oktreotidem (Sandostatin).

Podle klinickych priznakia je ziejmé, ze EliSka se narodila s Beckwith-Wiedemannovym
syndromem (BWS). BWS je zplsoben chromozomalnim imprintingem v oblasti kratkého
raménka 11. chromozomu v oblasti 11p15.5. Pacienti maji bud’ trizomii této oblasti, duplikaci
paternalniho pivodu nebo paternalni disomii. Vliv matefského chromozomu se vlivem
imprintingu neprojevi. V kritické oblasti dochazi k nadmérné expresi /N¥S genu, ktery kéduje
inzulin, a /GF2 genu kédujiciho IGF-Il. Byva narusena i exprese nékterych tumor-supresorovych
genu. Mortalita BWS v kojeneckém véku dosahuje 20-25 %. Vzhledem k ocekavané incidenci
1:10000-1:15000 z(stava ziejmé vétSina déti nediagnostikovana.

U Elisky se nam kombinovanou terapii podafilo stabilizovat glykémie. Vyznamna makroglosie
ale vedla jak k obtizim pfi polykani, tak k hypoxémii. Proto bylo nutné provést chirurgickou
redukci jazyka, ktera méla jen ¢astecny efekt.

Déti s BWS maji podstatné zvySené riziko vzniku solidnich nador v prvnich letech zivota -
nefroblastomu, hepatoblastomu, rhabdomyosarkomu a neuroblastomu. Pridatnym rizikovym
faktorem je hemihypertrofie, vyjadrena i u Elisky. EliSka méla vysokou hladinu alfa-fetoproteinu
(74 000 ug/l), ale CT a sonograficka vySetfeni jsou zatim negativni. Za pfiznivou zpravu pro
state€nou maminku Elisky povazujeme skute¢nost, Zze hladina alfa-fenoproteinu klesa (posledni
hodnota ve 3 mésicich véku 31665 ug/l) a ze déti s BWS maji de facfo svoje vlastni normy pro
vyvoj hladin alfa-fetoproteinu - k fyziologickému poklesu hladin dochazi pomaleji.

Problematika je fesena s podporou VZ MZ CR 000064203 a VZ MSMT CR 0021620814,

FILIP, KTERY NAVSTIVIL DEDECKA
J. Dissou', Z. Sumnik?, N. Kiihn-Velten?, S. Kolouskova', M. Snajderova’, J. Lebl'
TPediatricka klinika UK-2 LF a FN Praha-Motol, 2Medizinisches Labor Bremen, SRN

Ctyrlety Filip stravil veéer a noc u svych prarodiél. Rano jej nasla babicka v postylce
v bezvédomi, s tonicko-klonickymi krfe¢emi koncetin. Pfivolana RZP odvezla chlapce na
lizkovou stanici anesteziologicko-resuscitacni kliniky. Pfi pFijeti byla u Filipa tézka kvantitativni
porucha védomi s CGS 6, klze Cista, meningy volné, télesna teplota 35,6st.C, dychani volné,
Cisté, saturace 100%, TK 110/60, TF 112/min. | pfes aplikaci 15mg Diazepamu pretrvavaly
tonicko-klonické krece koncetin. Z vysledku provedenych laboratornich vysetieni byla jedinym
patologickym nalezem nizka glykémie - 0,89 mmol/l. Ketolatky v mo€i byly negativni, stejné jako
zanétlivé parametry. MRI mozku ukazalo nespecificky nalez, EEG zaznam - pomaly areaktivni
graf.

Jednalo se tedy o hypoglykemické kdma, non-ketotické, nejasné etiologie. Bylo zahajeno
podavani glukézy v davce az 0,9 g/kg/h. Glykémie pfechodné stoupla na 12mmol/l, dale vsak i
pies suplementaci glukézou klesala na 3mmol/l. Bezvédomi trvalo. 18 hodin po prijeti byl
chlapec intubovan. Hormonalni vySetieni prokazalo hyperinzulinismus - pfi glykémii 1,8mmol/l
dosahovala hladina inzulinu 16 mlU/I, kortizolu 1328nmol/l. Nasadili jsme Sandostatin (octreotid)



v davce 10ug/kg/h i.v. Glykémie stoupla na 11mmol/l a dale neklesala, proto jsme podavani
Sandostatinu ukongili. Filip se probral z bezvédomi. V dalSich dnech glykémie bez Ié¢by neklesly
pod 4 mmol/l ani pfi indukci hypoglykémii hladovénim. VySetieni metabolickych vad bylo
negativni, na UZ bficha byl normalni nalez.

Pfi podrobnéjSi anamnéze jsme zjistili, ze Filipliv dédecek je pro diabetes mellitus 2. typu lécen
glibenclamidem (Maninil tbl.). Ten se dodava jako ervené tobolky. Toxikologické vysetfeni na
zahrani€nim pracovisti u chlapce prokazalo glibenclamid v mog¢i i séru.

Intoxikace glibenclamidem tedy u Filipa vedla k protrahovanému hypoglykemickému kématu. U
Filipa se béhem dalSi hospitalizace projevila sekundarni epilepsie a bylo zahajeno podavani
antiepileptické medikace.

Problematika resena s podporou VZ MZ CR 000064203 a VZ MSMT CR 0021620819

PRIBEH LUKASE A TOMASE, DVOJCAT S MiRNOU HYPERGLYKEMIi
8. Priihova'2, L. Gonsoréikova, J. Lebl!, O. Cinek!, M. Vaxillaire3, T. Hansen4, M. Schubert’

Pediatricka klinika 2.LF UK a FN Motol, Praha, 2Klinika déti a dorostu 3.LF UK a FNKV, Praha,
3Centre National de la Recherche Scientifique Unité 8090, Institute Pasteur, Lille, Francie, 4Steno
Diabetes Centre and Hagedorn Research Institute, Gentofte, Dansko, SAmbulance pro déti a
dorost, Bruntal

Tomas a Lukas jsou jednovajeéna dvojcata. V11 letech jim bylo provedeno biochemické
vySetreni a zjisténa zvysSena glykémie nalaéno (6,3 a 6,4 mmol/l). Oba byli ve vyborné kondici,
bez projevi klinické hyperglykémie. PFi vySetfeni oGTT byla u obou zachycena kfivka
odpovidajici porusené glukézové toleranci. Lukas mél hodnoty: 7,2-14,5- 8,9-6,2 mmol/l (0-60-
120-180minut), HBA1c 6,0% (DCCT) a BMI 17,8 kg/m2. Tomas: 6,6-13,3-8,7-5,7 mmol/l, HBA1c
6,1% a BMI 18,1 kg/m2. Oba méli negativni antiGAD a IAA protilatky.

Jejich matka méla gestacni diabetes v obou svych téhotenstvich, byla Ié¢ena pouze dietou. Otec
a mladsi sestra byli vdobé prvniho vySetreni dvojéat zdravi. Lukas i Tomas byli vySetreni
v diabetologické poradné a vysloveno podezieni na diabetes MODY. U vSech rodinnych
prislusnikd byl proveden odbér krve na genetické vySetreni a dvojéatim byla doporucena dieta
se shizenym obsahem sacharidii. Genetickym vysetrenim bylo vylou¢eno nosi¢stvi mutace ve
vSech dosud znamych MODY genech. Vzhledem k tomu, Ze ani v pribéhu let nedoslo u obou
chlapci ke zhorSeni mirné hyperglykémie a dalSim vySetienim byla mirna hyperglykémie
zachycena také u mladsi sestry, matéiny sestry, jeji dcery a dédecka z matéiny strany, byla
rodina zarazena do skupiny MODYX. P¥i hledani novych MODY genu byl testovan gen ABCCS,
ktery kéduje SUR1 (sulfonylureovy receptor) podjednotku ATP-senzitivniho kaliového kanalu
(Katp). Vroce 1995 bylo prokazano, ze inaktivaéni mutace ABCCE vedou k perzistentnim
hyperinzulinemickym hypoglykémiim. Pozdéji bylo publikovano, ze heterozygotni aktivacni
mutace mize zplsobit diabetes v rizné formé, od perzistentniho novorozeneckého az po
mirnéjsi formy diabetu nastupujici v dospélosti. Gen ABCC8 byl vysetien také v rodiné Lukase a
Tomase. U vSech ¢lenu rodiny s hyperglykémii byla nalezena nova mutace V84l.

Préce byla podporena grantem IGA NR/9067-3/2006 a VZ MSMT CR 0021620814,

DOSTANE STEPANKA CUKROVKU ?
L.Gonsoréikova', S.Priihovat2, J.Lebl!, 0.Cinek!, T.Hansen?



1 Pediatricka klinika 2.LF UK a FN Motol, Praha, 2 Klinika déti a dorostu 3.LF UK a FNKV, Praha
3Steno Diabetes Centre and Hagedorn Research Institute, Gentofte, Dansko

vavys

par let bude mozna jejim spoleénikem v Zivoteé inzulinové pero a glukometr.

Babicce Stépanky je 47 let. Ve 20 letech u ni byl diagnostikovan diabetes mellitus. Pfi patrani
v rodinné anamnéze bylo napadné, ze kromé ni trpéla cukrovkou i jeji maminka a tfi sourozenci.
U vSech se diabetes objevil mezi 20. a 30. rokem zivota.

U jejich dvou sester doslo béhem deseti let onemocnéni k zavaznym komplikacim. Prvni sestra
zemrela ve véku 44 let, v dobé umrti méla amputovanou jednu dolni konéetinu, byla dialyzovana
a témér slepa. Druhé sestie je 51 let, absolvovala transplantaci ledviny pro diabetickou nefropatii
a ma tézkou retinopatii. Stépancina babicka ma stredné pokroéilou retinopatii a nefropatii.

Bylo vysloveno podezieni na autozomalné-dominantné podminénou formu diabetu - diabetes
MODY. V rodiné byl proveden odbér krve na molekularné genetické vysSetieni. VySetfovani gend,
jejichz mutace se vyskytuji nejéastéji (HNF-4alfa, GCK a HNF-1alfa) bylo negativni a proto jsme
vySetfovani rodiny rozsifili na vzacné MODY geny. V genu pro NeuroD1 jsme nalezli novou
mutaci His241GIn.

Produktem genu pro NeuroD1 je protein neurogenni diferenciace, ktery patfi mezi transkripéni
faktory. V roce 2001 byl MeuroD7 oznacen za MODY6 gen, u jehoz mutaci byl popsan znaény
familiarni vyskyt diabetu. Presna role NeuroD1 v regulaci funkce pankreatické beta-burnky je
dosud predmétem vyzkumu. V rodiné byla mutace His241GIn nalezena u Stépanéiny babicky,
jeji sestry a bratra (druha sestra dosud nebyla vySetfena). DalSim nositelem mutace je tatinek
Stépanky, kterému je 30 let a u kterého se cukrovka zatim neprojevila.

MODY®6 je velmi vzacny typ MODY diabetu. Fenotypové se svou zavaznosti priblizuje klinickému
obrazu MODY1 a MODY3. Jaky bude osud Stépanky, zatim nevime. Jeji krev na genetické
vysetieni teprve eka, cela rodina ji ale moc drzi palce.

Préce byla podporena grantem IGA NR/9067-3/2006 a VZ MSMT CR 0021620814,

KAM AZ SAHA PECE (TREBA DIABETOLOGA)?
J. Cesek!, D. Neumann?

Diabetologicka poradna pfi détském oddéleni Nemocnice Chrudim, 2Détska klinika, Fakultni
nemocnice Hradec Kralové

Chlapce zname od 13,5 roku. V té dobé se mu manifestoval diabetes 1. typu. Nyni je mu 15,5
roku. Pro kazuistiku jsou dulezité obvykle méné podstatné udaje: Hoch nema sourozence, jeho
rodi€e jsou rozvedeni. Matka, se kterou bydli, je vysoce postavena manazerka. Od zacatku
probihal jeho DM pfiznive. Nemél DKA. V dobé remise pfi poslednich kontrolach pred
nezavislym rozhodnutim o ukonéeni navstév poradny mél celkovou denni davku inzulinu 0,25
jlkg denné. Od pocéatku byl léen intenzifikovanym rezimem. Po 3 mésicich lé¢by poradnu
chlapec 1,5 roku nenavstivil. Béhem této doby ziskal 2x inzulin od rodiné znamého Iékare.
Poslednich 6 mésici aplikuje 2x denné 7 jednotek inzulinu. Sportuje, citi se dobie. Mo¢
nevysetiuje. Prouzky si kupovali sami. Laénou glykémii 3x tydné do 20 mmol/l povazoval za
normalni. Vice se nemonitoroval. Matka tvrdi, ze chlapec je zdravy, ze nemoc maji pod
kontrolou. Podle chlapce je 1 VJ 250 g cukru! Ve Skole odmita aplikaci inzulinu i méfeni. Lazné i
diatabor odmita. Matka vyhledala lécitele. Pfi navstévé v nasi poradné je HbA1c opét 9,1 %,
odmitli hospitalizaci. Na dalSi kontrolu se ale dostavili, nicméné se zpozdénim nékolika tydnu.
Dle zaznamenanych glykémii doslo k mirnému zlepSeni kompenzace, ale stale pretrvavaji



zakladni nedostatky v monitorovani i v 1é€bé. Pfi navstévé v diabetologickém centru pfislibili
spolupraci. Poté se chlapec opét tydny neozval. Po vyzvé prijel vecer do sluzby. S diabetologem
se nesetkal. Glykemicky profil nemél. Doporuéeny selfmonitoring a kontroly u nas
nedodrzuje.Kazuistika implikuje otazku: Kam az by méla dosahovat péce diabetologa pfi Spatné
spolupraci s netplnou, socioekonomicky silnou rodinu diabetika, se vzdélanymi rodici?!

PROBLEMEM NENi DIAGNOZA...
B.Kalvachova
Endokrinologicky ustav, Praha

Rodice a ¢trnactileta divka, vSichni prevysujici horni normy vyskovych i hmotnostnich graft,
ujistuji, ze udélaji vse, aby dcera zhubla. V rodiné ISCH, astma, dna a diabetes. Marie do 4 let
sledovana neurologem pro motorickou retardaci, po 6. roce véku nadvaha, v 11 letech obezita.
Menarché v 11r 6m, cyklus znaéné nepravidelny. Ve 12 letech podrobné vysSetiena, cholesterol
5,8 mmol/l, urikemie 515 umol/l, jina patologie nenalezena. Pobyt v laznich, zhubla o 13 kg za 6
tydnu. Ve 13 letech kolisava hypertenze, manifestace mirné polyvalentni alergie, hmotnost 120
kg /179cm. Po navratu z lazni postupné +38 kg!

Vstupni vys.: vék 14r 3m, 140 kg/182cm, BMI 42,4 kg/m2. Tukové vrstvy predevsim truncikalné,
striae, genua valga, pedes plani, furunculosis na zadech a hrudniku, TK 140/ 90. Laboratof: oGTT
v normé, C-peptid na laéno 3x vyssi s vzestupem témér ctyinasobnym, testosteron 2,7 nmolll,
DHT 1,16 nmol/l. Kardiologicky lehka hypertrofie levé komory, nizka tolerance zatéze - pfi +1,4
W/kg jiz dusna. Diagnostikovan metabolicky syndrom, vysvétleno, apel na dlsledna rezimova
opatreni, zahajena lé¢ba Diane-35.

Béhem dvou let shodila 19 kg. Ve 20 letech otéhotnéla, zadné znamky poruchy GT, vaha v konci
gravidity 179 kg, porod sekci ve 42. tydnu, chlapec 3750g/55cm, Apgar 3-6-9, tézky CAS.

4 mésice po porodu Marie vazi 173 kg, lacny C-peptid zlistava mirné zvysen (1,07 - 1,21 nmolll),
zahajena lécba metforminem v davce 850 mg 2x, pozdéji 3x denné. Po pll roce Ubytek 9,5 kg,
zvazujeme OP fesSeni. Pfed adjustabilni bandazi zaludku jesté viastnimi silami shodila 18 kg, za
rok po vykonu ubytek 31 kg. Nyni ve 22 letech vazi 112 kg (BMI 33,9), TK od porodu v normé,
HbA1c i C-peptid rovnéz, planuje se plasticka uprava kize prsou a bficha.

Pouceni z pripadu: 1. Metabolicky syndrom je a bude diagnézou pediatrt
2. Restitu¢ni schopnosti mladého organizmu jsou obdivuhodné

3. Potfebujeme centra na regionalni urovni, ktera by se podobnym pacientiim vénovala nejlépe
preventivné.

Prednasky laureatl soutéze firmy Pfizer

Vitéz soutéze o nejhodnotné;jsi publikaci v oblasti détské endokrinologie ¢eského autora ve véku
do 35 let v €asopisu s faktorem impaktu:

l. Hainerova, S. S. Torekov, J. Ek, M. Finkova, K. Borch-Johnsen, T. Jorgensen, O. D. Madsen, J.
Lebl, T. Hansen, O. Pedersen:

Association between Neuromedin U Gene Variants and Overweight and Obesity

J Clin Endocr Metab 91(12):5057-5063, 2006



Vitéz soutéze o nejhodnotnéjsi publikaci v oblasti détské endokrinologie ¢eského autora bez
rozdilu véku v ¢asopisu s faktorem impaktu:

Z. Sumnik, O. Cinek, N. Bratanic, O. Kordonouri, M. Kulich, B. Roszai, A. Arato, J. Lebl, G.
Soltesz, T. Danne, T. Battelino, E. Schober:

Risk of celiac disease in children with type 1 diabetes is modified by positivity for HLA-DQB1*02-
DQA1*05 and TNF-308A

Diabetes Care 29(4):858-863, 2006

Rust | - hypofyza

DRIMAJICi HYPOFYZA
. Cermakova
Endokrinologicky ustav, Praha, icermakova @endo.cz

Divka predana do nasi ambulance kolegou endokrinologem-nepediatrem ve véku 16,8 let se
zavérem: zpomaleni ristu k vySetieni. Somaticky nalez v té dobé odpovidal véku 9 -10 let, dévce
bylo astenické, bledé a nemélo zadné znamky pubertalniho vyvoje. Prvni vySetfeni potvrdilo
vyrazné biologické opozdéni, tomu odpovidal i hormonalni profil. Rodi¢e si dalSi vySetfovani a
zvlasté pripadnou farmakologickou intervenci durazné neprali, zdlraziovali svoje rozhodnuti
ponechat vse ,,na pfirodé“. Z kazdé dalSi ambulantni kontroly se omluvili.

Pacientku jsme znovu vidéli az ve véku jeji kalendarni dospélosti, kdy pfisla jiz sama motivovana
resit svij problém malého vzristu a opozdéné puberty, aktivné se do vySetfovani zapojila, a to
nabralo spad. Byly zjistény nizké hodnoty gonadotropinl a jejich nevyrazna odpovéd’ v LHRH
testu, nizké hodnoty plazmatického Zeleza, snizeni IGF1 i nizka stimulovana hodnota GH
v hypoglykemickém testu, odpad vapniku do moci byl snizen, kostni markery naopak zvyseny.
Denzitometricky nalez vykazoval tézkou patologii (Z skore —4,0 SD), v NMR vysloveno podezieni
na hypoplazii hypofyzy, které nakonec nepotvrzeno (objem na dolni hranici normy). Pretrvaval
stav malnutrice i celkové vyvojové opozdéni. Vzhledem k podezfeni na sekundarni pfi€inu
osteoporoézy bylo provedeno i dalSi vysetreni, které svym jednoznaénym vysledkem a vybornym
klinickym efektem nasledného feSeni celou zahadu dfimajici hypofyzy osvétlilo. O jaké vySetreni
a potazmo diagnozu se jednalo budeme diskutovat na 8. Dnech détské endokrinologie v Ostravé.

KOLIK VODY PROTECE, NEZ...
M. Gregora
Détské oddéleni Nemocnice Strakonice

Ivana si prala byt vysoka a atraktivni. Mezi 8. a 9. rokem véku u ni doslo k poklesu rychlosti ristu
a vyskou se propadla pod 3. percentil - 122 cm, hmotnost 17,2kg. V té dobé si zacala stézovat na
obCasné bolesti hlavy. Neurologem i o€ni nalez byl normalni. Nasledné byla odeslana
k celkovému vySetieni pro neprospivani.Veskera vysetieni byla v normé. Za hospitalizace ji
vysetfil endokrinolog se zavérem: drobna divka, dentice odpovida véku, naznac¢eny exoftalmus,
struma 0. Doporudil pouze doplnit IGF1: 161 ug/l. Byla propusténa jako prospivajici (na oddéleni
hmotnost 17,2...18 kg). Ubéhlo dlouhych 5,5 roku, béhem kterych se Ivana vzdalila ristem svym
vrstevnikiim a ristova krivka zlstala hluboko pod 3. percentilem, byt mezi 11. a 15. rokem doslo
k ristovému vysvihu. V 15,5 letech byla pro suspektni tyreopatii odeslana do endokrinologické



ambulance: 145cm (-3,3 SD), 26,2 kg (-5,1 SD), BMI: 12,4 (-3,3 SD). Opozdéni puberty o 1,5 roku.
Klinické znamky tyreopatie neméla. Eufunkéni Zlazu normalni struktury potvrdilo laboratorni
(TSH: 3,8 mlU/l, fT4: 20,7 pmol/l) i sonografické vySetreni. Kostni vék byl opozdén o 1,5 roku.
Hormonalni hladiny (LH: 0,6 IU/l, FSH: 2,8 1U/l, kortizol: 824 nmol/l, testosteron: 1,1nmol/l) byly
v mezich normy, po stimulaci inzulinem doslo k vzestupu rustového hormonu (GH) - az na 30,9
miU/I za 45 minut. Byla doporuéena dal$i kontrola za 6 mésic(. Ivana pfisla na kontrolu az po 10
mésicich: subjektivné bez potizi, ale zastava riistu, 145cm/27 kg, opozdéni puberty o 2 roky (M3,
P4). Hladiny GH a IGF 1 prakticky nulové. Provedena MRI mozku a zjistén tumor hypofyzy, ktery
byl operaéné odstranén. Histologicky potvrzen kraniofaryngeom. Pooperacni pribéh
zkomplikovalo mimo jiné trvalé omezeni zrakového pole. U Ivany se rozviji hypotalamicky
syndrom. Je substituovana levothyroxinem, adiuretinem, v planu je podavani rastového
hormonu.

Kdyby se vénovala pozornost patologické rustové krivce, mohl byt pomalu rostouci tumor
zjistén dfive a Jana mohla mit lepsi prognézu. Pri inzulinovém testu byla shodou okolnosti
zachycena jedna z poslednich fazi vyplaveni vlastniho riistového hormonu.

ZAVAZNA PRICINA RUSTOVEHO SELHANI A PORUCHY DOSPiVANI
K. Hola', D. Neumann?, J. Jakubec3

1Endokrinologicka ordinace Oblastni nemocnice Trutnov, 2Détska klinika, 3Neurochirurgicka
klinika, FN v Hradci Kralové

Lucka navstivila nasi ambulanci mésic po svych 15. narozeninach. K endokrinologickému
vysetieni byla doporuc¢ena pro poruchu rastu. Jde o Sikovnou, inteligentni divku bez zavazné
osobni a rodinné anamnézy. Asi rok udava pfi oénim vysetieni pro brylovou korekci vypady
temporalnich ocnich poli. Dfive také Casta cefalea, s brylovou korekci snizena ¢etnost atak
bolesti hlavy. Zhruba pied 9 mésici Spinéni.

Pfi vstupnim vysSetfeni méfi 151,5 cm (1,3 perc., -2,23 SDS), vazi 37 kg, vyvoj puberty podle
Tannera M3, P2-3, A1, Stitnice neni zvétSena, kostni vék odpovida 13 letiim. Z rustového grafu je
vidét dlouhodoby rist v pasmu predikce na 11.percentilu, od 11 let klesa hluboko pod 3.
percentil bez ocekavaného rustového vysvihu. Laboratoi: TSH 2,38 miU/I, fT3 3,4 pmol/l, T4 8,9
pmolll,

LH 0,70 1U/l, FSH 3,70 IU/l, PRL 12,90 ng/ml, E2 < 6 pmol/l, kortizol 135 nmol/l (13 hodin), IGF-
I: 96 ng/ml (<<<2.percentilem), STH 1,08 ug/l. Je doplnéno vysetieni perimetru-bitemporalni
hemianopsie s rozsifenim do nazalni poloviny zorného pole vpravo. Na zakladé tohoto vysetreni
je provedena MR mozku, kde se zobrazuje cysta sellarné a suprasellarné 4x3 cm.

Divka je odeslana na neurochirurgické pracovist , kde je provedena transnasalni transseptalni
evakuace a fenestrace cysty do sfenoidealni dutiny.

V souéasné dobé Lucka navstévuje endokrinologickou ambulanci, pfi substituéni terapii
levotyroxinem 50ug/d je eufunkéni, planovana Ié€ba GH a gonadalni substituce. Subjektivné i
objektivné zlepseni zraku.

Kazuistiku uvadime jako pfipad pozdniho zachytu kraniofaryngeomu pres jasné klinické znamky
(panhypopituitarismus, porucha rastu, bitemporalni hemianopsie, bolesti hlavy).

NOVOROZENECKA HYPOGLYKEMIE JAKO PRVNIi PRiZNAK ENDOKRINNiIHO ONEMOCNENI
M. Honkova
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Détské oddéleni Slezské nemocnice v Opavé

Erikovi je 4,5 let. Je z fyziologické gravidity, narozen v 40. tydnu, spontanné zahlavim (3600 g/51
cm),, APG 10,10. 32 hodin po porodu doslo k rozvoji opakovanych kie€i pfi hypoglykémii (1,5
mmol/l) a hyperbilirubinémii s ABO inkompatibilitou. Byl pfechodné apaticky, krmen sondou. 17
. den Zivota byl propustén do domaci péce. V. mésici véku byl hospitalizovan pro septicky stav
pfi pyelonefritidé doprovazeny zvracenim, dehydrataci s mineralni dysbalanci (Na 128 mmol/l, K
5,3 mmolll), kterd vedla az k renalnimu selhani (urea 20 mmol/l, kreatinin 145 umol/l). Toto
onemocnéni bylo zvladnuto parenterdlni ATB terapii, infuzni lé¢bou, bez nutnosti dialyzy.
Opakované byla zachycena velmi nizka hladina kortizolu, 1 OHP byl v normé. Pfi ACTH testu
nedoslo k dostate¢né odezvé. Stav byl uzavien jako primarni hypokortikalizmus a byla zahajena
terapie gluko- a mineralokortikoidy. Dodate¢ny vysledek nizké hladiny ACTH (4,0 pg/ml) by
spiSe svédcil pro centralni etiologii hypokortikalizmu. USG i CT nadledvin norm., vySetfeni
metabolickych vad bylo negativni. Od 2 mésict véku bylo patrné opozd'ovani PMV s nutnosti
neurologického sledovani a rehabilitace. Od 3 mésicii véku sledovan v oéni ambulanci, kde
potvrzena tézka zrakova vada centralni etiologie s nystagmem.Na oénim pozadi je popisovana
dekolorace papil nn. optici. Dle USG a CT vySetfeni mozku byl popsan vnitfni hydrocefalus
s agenezi septum pellucidum. V 8 més. véku indikovano MRI mozku, které prokazuje septo-
optickou dysplazii. Tuto dg. potvrzuje i genetické vysSetfeni. Pacient trpi opakovanymi stavy
bezvédomi s kie¢emi pii hypoglykémii. Pro recidivujici zaSkuby charakteru infantilnich spasmu
s EEG korelatem mu byla nasazena trvala antiepilepticka terapie Kromé hypokortikalizmu je
diagnostikovan deficit TSH a deficit rdstového hormonu. Byla zahajena substituéni lécbha
levotyroxinem a rustovym hormonem. Chlapec nema znamky diabetu insipidu, vySkové byl
v dobé zahajeni substituéni Iééby na 3. percentilu, vySkové- hmotnostni pomér byl v normé.
Motorickym vyvojem jiz odpovidal véku. V mentalnim vyvoj byl mirné opozdén, €emuz prispiva i
zrakové postizeni.

JAK (NE)PREHLEDNOUT ZAVAZNOU PORUCHU...
J. Vosahlo
Klinika déti a dorostu 3.LF UK a FNKV, Praha

Sedmnactileta Nikola byla vySetfena na nasi klinice pro maly vzrist. Otec méfi 186 cm (75.-90.
percentil) a prodélal operaci srdce pro arytmii, matka méfi 182 cm (nad 97. percentilem) a je
zdrava, Sestileta sestra je zdrava, spiSe vyssi. Nikola se narodila zahlavim v 42. tydnu, 37509/52
cm. Prvni tyden prozila na JIP kvili apnoickym pauzam, celkové infekci a ikteru. V prvnim roce
Zivota rehabilitovala pro opozd’'ovani PM vyvoje. V 18 mésicich byla pfi vySetfeni pro strabismus
zjisténa jednostranna slepota nejasné etiologie. Ve véku 3-5 let prodélala 3x zachvat
symptomatické hypoglykémie. Uvedené pfiznaky nebyly podrobné objasnény. Do 5 let Zivota se
vyskové pohybovala mezi 25. a 50. percentilem, poté postupné klesla az 4 cm pod 3. percentil.
Menarché méla ve 12 letech, menstruaéni cyklus ma jen mirné nepravidelny. Pfi vySetfeni méfila
151cm (4cm pod 3. percentilem), vazila 47,4kg (BMI 20,8 - tésné pod 50. percentilem), byla pIné

nenapadny.

Pri vySetfeni jsme prokazali hypotyre6zu (fT4 7,66 pmol/l, TSH 10,4 mlU/l), hypokortikalismus
(ranni kortizol 32,2 nmol/l), deficit ristového hormonu (IGF | 75 pg/l, -4,24 SDS; GH v P-C testu
nestimulovatelny) a mirnou hyperprolaktinémii (PRL 53,2 pg/l). Funkce FSH/LH stejné jako
sekrece ADH byly nepostizeny. Na oénim pozadi byla dobfe patrna hypoplazie optického nervu
vpravo, na NMR dysplazie corpus callosum a hypoplazie hypofyzy. Uvedené nalezy tvori uceleny
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obraz uplné formy septo-optické dysplazie. Nikolu jsme zacali substituovat hydrokortizonem a
tyroxinem, v blizké dobé zac¢ne dostavat rustovy hormon v davkovani pro dospélé.

Pribéh Nikoly doklada, jak dulezité je véas spojovat klicové priznaky (jednostranna slepota,
opakované symptomatické hypoglykémie, porucha ristu) a spravné hodnotit ristovy graf
(zjevna rastova porucha nejpozdéji od 7. roku Zivota). Nikola nastésti prezila neléceny
hypopituitarismus az do 17 let a spontanné dospéla, ztracené centimetry vysky ji vsak uz vratit
nedokazeme.

Podjporeno vyzkumnym zémérem MSM 0021620814 .

Rust Il - dalsi déti, které malo rostly...

CO SE SKRYVA ZA KOSTNiMI DEFORMITAMI?
M. Dvorakova
Endokrinologicky ustav, Praha

V 11 letech byl Josef poslan k vySetieni pro maly vzrist. Matka méfi 167 cm a otec 182 cm.
Rastova krivka Josefa se pohybovala mezi P5-10, od 9. roku se odklanél na P3. Vaznéji

wav s

vievo.

V dobé 1.navstévy byl prepubertalni, méfil 136 cm (P3) a vazil 34 kg, mél dysproporcionalni
postavu - kratsSi dolni konéetiny, chabé drzeni téla. Na kolennich kloubech byla hmatna zdureni
velikosti Svestky, na pravém humeru a prstech rukou ojedinélé vyrustky, na levé noze kratsi 3.
prst. Napadna byla hypertrofie lytkovych svalu. Na RTG skeletu mél mnohocetné kartilaginozni
exostézy na distalnich metafyzach femur(, proximalnich tibii i fibuly vice vlevo, zkraceni
metafyzy levého radia, triangularizaci os lunatum, deformity bazi metakarpii pravé ruky a
distalnich konct IL.-IV. metatarzu levé nohy s vyraznym zkracenim lll. metatarzu. Vyskyt
exostozové choroby je u Josefa sporadicky. Po ablaci exostézy na pravém distalnim femuru se
objevila nova na zevnim okraji levé lopatky.

Za pul roku od 1.navstévy doslo k rychlému nastupu puberty, kostni vék je urychlen o 1 rok a
pres rustovy spurt se prohlubuje vyznamna diskrepance mezi Josefovym rlstem a jeho
nadprimérnym dédiénym rastovym potencialem. Predikované finalni vySky 168 cm nedosahl,
nyni méri 163,5 cm (P1).

Klicovou roli pro determinaci télesné vySky kromé fady jinych genii maji i pohlavni
chromozomy, na jejichz konci kratkych ramének Xp a Yp je lokalizovan v pseudoautozomalni
oblasti (PAR 1) SHOX gen, odpovédny zejména za vyvoj skeletu. Klinické poruchy insuficience
SHOX genu jsou ruzné zavazné. U Josefa jde o Leri-Weilliv syndrom s dysproporcionalni malou
postavou, mesomelickym zkracenim koncetin (substituce G — T v intronu 2). Pacient je
heterozygot.

| kdyz tato variabilita neméni slozeni SHOX proteinu, neni vylouéeno, ze nezasahuje do jeho
exprese.

Zavér: Mala postava spolu s vyskytem deformit na skeletu, potvrzenych rentgenologicky, je vzdy
podeziela na poruchu v SHOX genu.
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MALY CHLAPEC, KTERY SPATNE VIDEL A NEMLUVIL
E. Al Taji', D. Horn?, H. Frisch3

1Klinika déti a dorostu 3. LF UK a FNKV, Praha, Ceska republika, 2Institut Iékaiské genetiky,
Charité, Berlin, Némecko, 3Univerzitni détska klinika, Viden, Rakousko

Sestiletého mentalné retardovaného chlapce doporuéila oéni lékarka, ktera ho sledovala pro
tézkou myopii a retinochoroidalni dystrofii, k endokrinologickému vysSetreni pro maly vzrist.
Kromé malého vzristu a drobné postavy (vySka 104,8 cm, -2,9 SD; hmotnost 15,5 kg, -2,3 SD)
byla u chlapce napadna mikrocefalie (obvod hlavy 46 cm, -4,0 SD), kloubni hyperextenzibilita a
dysmorfické rysy v obliceji. Kostni vék odpovidal kalendainimu. Karyotyp byl 46, XY. V
laboratornim vysetieni dominovala neutropenie, zakladni hormonalni profily stejné jako hodnoty
IGF-l a IGFBP-3 odpovidaly normé. Komplexni zhodnoceni symptomi a pokrevni spfiznénost
rodict vedly ke stanoveni diagnézy Cohenliv syndrom (OMIM 216550). Klinicka diagnéza byla
potvrzena nalezem homozygotni mutace p.GIn3630X v genu COH7. Coheniiv syndrom je vzacné
autozomalné recesivni onemocnéni zplisobené defektem v genu COH7 (chromozém 8q22, 62
exontl). Funkce proteinu kédovaného timto genem, a proto ani patogeneze symptomu véetné
poruchy rustu, nejsou doposud pIné objasnény. Piestoze pro Cohenuv syndrom je
charakteristickd zejména mentalni retardace riizného stupné, mikrocefalie, dysmorfické rysy a
oftalmologické symptomy, klinicky obraz je velmi variabilni. U fady pacientd zahrnuje také maly
vzrist, trunkalni obezitu a opozdénou pubertu, pro které pacienti casto prichazeji
k endokrinologickému vysSetfeni. U pacientli s uvedenou asociaci symptomd by tedy méli
endokrinologové zvazovat moznost diagnézy Cohenova syndromu. Zavedeni rutinniho potvrzeni
klinické diagndzy molekularné-genetickym vysSetienim je zatim ztizeno velkym poctem exonu
genu COH1.

JASNA DIAGNOZA?
J. Cerna, J. Potésil
Détska klinika, FN Ostrava

Ondra se narodil z druhého téhotenstvi. Matka absolvovala AMC pro pozitivni biochemicky
screening - s neg. nalezem 46,XY. Porod zahlavim, bez komplikaci, 4000g/53cm. Po porodu v
poradku, ale postupné je patrna apatie, porucha sani. Na UZ mozku ventrikulomegalie,
subduralni hematom, bez nutnosti NCH intervence. Stav se upravil a asi po mésici je propustén
domu s dg. centralni hypotonicky syndrom, lehka PMR. Asi 14 dn{ po prvni aplikaci Infanrix
hexa (ve stari 3,5més.) se objevuji u Ondry teploty kolem 38-39 st. C. Hodnoceno jako viréza, ale
stav se nelepsi, pfistupuji dechové potize a pro podezfeni na bronchopneumonii byl pfijat
k hospitalizaci. RTG plic i zanétlivé parametry byly negativni, ale stav se dale zhorSuje - kolisa
saturace kysliku a teploty nereaguji na ATB, antipyretika ani fyzikalni chlazeni. Byl prelozen na
JIP, kde intenzivné lééen, vySetfen — biochemie, zanétlivé parametry, kultivace, metabolické
vady, UZ i CT vys., punkce kostni dfené — vSe negativni. Stav se po dechové strance stabilizoval,
ale teploty trvaji. Imunologické vysetreni opakované prokazuje vzestupu populace B lymfocyt,
ostatni testy byly negativni.

Hormonalni hladiny: nizké IGF I, nizké hladiny STH v zatézovém testu, fT4, TSH, kortizol
V Norme,

Ondra i vzhledem k trvalym teplotam kolem 38-39 st. C velmi dobfe prospiva. Je modrooky
blond'ak s bledou pleti, je pastézni, patrna centralni hypotonie, lehka PMR, napadnéjsi tvar
hlavicky, hypoplastické skrotum a kryptorchismus. Vté dobé jiz dostavame vysledek
genetického vysetreni - absence paternalniho genetického materialu zptisobena deleci v oblasti
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15q11.2-q12 potvrzuje syndrom Prader- Willi. Asi v 10 mésicich véku zahajujeme Ié¢bu ristovym
hormonem.

Ondra ma teploty i nyni, ale jen v rozmezi 37-37,5 st. C, jen ojedinéle kolem 39 st. C. Vyrazné se
zlepsila jeho hypotonie a ve véku 13 mésicti méfi 85 cm a vazi 14,5 kg.

Otazka teplot u Ondry zuistava — porucha termoregulace jen v ramci zakladni diagnézy ?

TRAPI FILIPA POUZE NADVAHA?
M. Finkova
Klinika déti a dorostu FNKV, Praha

V XI/05 prisel do nasi endokrinologické ambulance tehdy 10-ti lety Filip pro obezitu. V RA matka
158 cm /77 kg, zdrava, otec 170 cm /81 kg, zdrav a | sestra (15 let) 157 cm/59 kg, ma polyvalentvi
alergii. Oboji prarodice jsou mensiho vzrGstu a silnéjsi. Filip pochazi ze 3. rizikového
téhotenstvi (krvaceni a insuf. hrdla délozniho), porod spontanni, zahlavim, ve 34. tydnu, 1700 g
139 cm, kratce kiiSen, v inkubatoru. Do domaci péce propustén v 6-ti tydnech zivota s hmotnosti
2500g. Kojen byl 8,5 mésici. PMV odpovidal véku, pouze problémy s feci ( dysfazie). Prodélal
varicellu, v roce 2004 serézni meningitidu (bez nasledkl ), posledni 3 roky je sledovan na
alergologii pro susp. asthma bronchiale (Inflammide), dale po chirurgickém feSeni hypospadie.
Od 5 let hraje aktivné hokej. Filip je mensiho vzristu (132,4 cm, tj. na 3.P), obézni, BMI 25, {j.
zietelné nad 97.P a kromé operativniho feseni hypospadie interni nalez v normeé, A, P I, T 5-6ml
/ 5-6 ml, TK 110/60. Byl realizovan komplexni vySetfovaci program - bez napadnosti az na
pyridostigmin-clonidinovy test po primingu (8,4 mj/l) a RTG zapésti (kostni zralost dle
G.P.odpovida cca 13 rokum). IGF | v normé. V percentilovém grafu Filip trvale roste v linii mezi 3.
a 10.P . Nabizi se familiarné mensi vzrist, bohuzel je zde rozpor mezi kalendainim vékem a
kostni zralosti, ktery zhorSuje prognozu Filipovy finalni vysky. Teoreticky by v Gvahu pfichazela
moznost blokace puberty. Jinak prognéza hmotnosti se jevi dobra, rezimovymi opatrenimi doslo
k poklesu hmotnosti na 97.P.

0 DIVCE, KTEROU PREROSTLA MLADSi SESTRA
M. Necasova', O. Vesely?

1Détska endokrinologicka ambulance Nemocnice ve Svitavach, 2Détské oddéleni Nemocnice ve
Svitavach

Dvanactileta Anicka priSla k vySetieni do endokrinologické ambulance pro poruchu ristu -
mamince a nefrolozce se nelibilo, ze je témér stejné vysoka jako jeji sedmileta sestra. Je z
1.rizikové gravidity, porod ve 39.tydnu, zahlavim, 2 700g/46cm, nekfiSena, ikterus neméla, pro
opozdény motoricky vyvoj cvi€ila do roku véku. Byla ¢asto nemocna (pneumonie, pyelonefritis).
Zjisténa VVV ledvin, ktera operovana v 10 mésicich véku (kombinace refluxni a obstrukéni
uropatie pfi zdvojeném dutém systému vpravo a podkovovité ledving). Méla odklad sSkolni
dochazky pro opozdény vyvoj reci. Pro refrakéni vadu nosi bryle.

Pfi prvnim vysSetfeni u nas méfi 133 cm. Do 10 let véku rostla na 10. percentilu, potom se
postupné propadla pod 3.percentil, pfitom se dle genetické predikce méla pohybovat kolem
75.percentilu. Nema znamky puberty, ma ¢etné pigmentové névy, nizce nasedajici boltce, nizkou
vlasovou linii, lateralizaci mamil. Protoze fenotyp divky byl vysoce suspektni z genetického
vady, urychlen vysetfovaci postup. V krevnich testech: LH 14,3 miU/ml, FSH 124,6 mlU/ml, TSH
10,531 IU/ml, fT3, fT4 vnormé, TG Ab 912,6 IlU/ml, TPO Ab 469,2 IU/ml, estradiol<20 pg/ml.
USG stitné zlazy vykazuje znamky AIT, pfi gynekol. vySetieni hypoplasticka déloha, ovaria
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nenalezena. VysSetreni karyotypu s vysledkem 45X potvrdilo diagnézu Turnerova syndromu (TS).
FISH sonda neprokazala pfitomnost normalni linie.

Zahajena terapie ristovym hormonem s pfiznivou odezvou, roste rychlosti cca 11,2 cm/rok. Ma i
substituci levotyroxinem pro subklinickou hypofunkci pfi AIT. Srde€ni vadu nema.

Rozpoznani TS neni snadné, jak je patrné i u Ani¢ky. Porodni délka byla na hranici IUGR, ale do
10 let rostla v pasmu zdravé populace, i kdyz kfivka neodpovidala genetické predikci. Matka
méfi 178 a otec 198 cm, v dobé diagndzy byla v grafu télesné vysky TS na 97.percentilu. Teprve
chybéni pubertalniho rustového spurtu vedlo k endokrinologickému vysetieni. Pak k zahajeni
lécby rustovym hormonem stacily jen 3 tydny. Spolecné s rodi¢i doufame, ze az divenka
dospéje, bude moci zit pInohodnotnym zivotem, stejné jako jeji sestra a kamaradky.

NEZVRATNA RUSTOVA SUPRESE U PACIENTKY S MENTALNi ANOREXIi
H.Krasnicanova, M. Vesela
Pediatricka klinika UK-2.LF a FN Motol, Praha

R.W. byla pfijata ve véku 14,1 roku s dg. mentalni anorexie (MA) (150,1cm/28,1kg, M1, PH3) (3.
hospitalizace). Vysky zdravych rodi¢l (rozvod ve 13 letech pacientky) i zdravého bratra jsou
nadprimérné (midparentalni vyska 168 cm). Predikce finalni vysky podle ristového dédiéného
potencialu (RDP) a rustové krivky do 11,5 let byla 167 cm. Perinatalni a postnatalni anamnéza
bez pozoruhodnosti, vyska i hmotnost byly vzdy primérné. Po 9. roce doslo k nartistu hmotnosti
a v 11,5 letech pfi 150 cm R.W. vazila jiz 49 kg (BMI = 93.P). Posméch spoluzacek byl impulsem
k radikalni dieté a excesivnimu cvi¢eni. B€hem sedmi mésicl zhubla 22 kg, vyska zlstala
shodna s premorbidni a divka byla poprvé hospitalizovana s dg. MA. Relapsy po 13. roce byly
spojeny s dystrofizaci srovnatelnou s prvni atakou MA a s dalSimi hospitalizacemi.

Pri hospitalizaci u nas (14,1 roku) byla konstatovana témeér tfileta ristova zastava. Stanovili jsme
kostni vék (13,7 let = postmenarchealni osifikace) a vyznamné snizenou kostni denzitu (SDS = -
2,3). Gynekologem doporuéena estrogen-gestagenni terapie vedla k plné estrogenizaci a
menarché (14,3 roku/38,5 kg).

Béhem tfi mésic nastal treti relaps a pacientka byla popaté hospitalizovana (28,9 kg) pri stale
identické vysce 151 cm. Od dimise (14,8 roku, 151cm/40,4kg) dalSi osudy pacientky nezname.

Trileta stagnace skeletalniho ristu vedla k signifikantni dyskrepanci stavu rlstu pacientky (-2,1
SD) a jejiho nadprimérného RDP - dle kostniho véku jsme stanovili zbytkovy rist 5 cm, tedy
nezvratnou supresi RDP. Chronicka nutriéni deprivace vedla ke ztraté minimalné 10 cm. Zjisténi
je ve shodé se zahrani¢nimi pracemi, u nas je vSak malo znamym disledkem zavazné MA u
pubescentnich pacientek.

Stitna zlaza |

JAKUBOVA ,KRASNA ZTRATA¢
0. Hnikova', J. Zikmund', J. Horka?, D. Janotova?, B. Vach?
1Klinika déti a dorostu, 2Ustav patologie, 3Chirurgicka klinika, FNKV a 3.LFUK, Praha

Jakub, t.¢. 16lety, byl sledovan a Ié€en od pozitivniho novorozeneckého screeningu kongenitalni
hypothyreozy, tj. od 14. dne Zivota, L-thyroxinem. Dle vysledk( vySetieni Slo o
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dyshormonogenezu, se $titnou zlazou (SZ) v normalni pozici. Psychosomaticky vyvoj byl
v normé, véetné puberty, ktera je uz za svym vrcholem (Tanner: volum testes 16 ml, PH 5, AH 4).
Pomér vyska/hmotnost je té. 182cm/61kg. Pocatecni struma IB (WHO) se pfi 1é¢bé zménila na
normalni objem rostouci SZ. Od roku 2004 byl na ultrazvuku (UZ) $Z popisovany uzly, &i spise
ovoidni septované cystoidy, nejprve drobny (5,4 mm v priméru) v dolni tretiné pravého laloku,
za pul roku pak i vkaudalni ¢asti levého laloku (priumér 8,9 mm) a dalSi (prdmér 7,1 mm)
v pravém laloku. Utvary mély echogenni stroma, skoro anechogenni sténu a nulové prokrveni.
Celkovy objem SZ byl 17,1 ml. Lééba Euthyroxem (175 mcg/den) zajistovala laboratorni i
klinickou euthyreozu. Pfi cytologickém vysetieni po FNAB pod UZ SZ vykazovala odebrana
bunééna populace fadu diagnostickych znaku papilarniho karcinomu, v.s. folikularni varianty
(hodnoceno dvéma odbornymi pracovisti). Totalni thyreoidektomie byla provedena 24.X.06
s normalnim pooperaénim prubéhem, kdy ale histologie malignitu vyloucila. Jakub je bez obtizi
a odnéti své nefunkéni stitné zlazy povazuje za ,krasnou ztratu“.

V prvnich dvou dekadach zivota maji u funkéni SZ uzlové strumy i karcinom malou frekvenci.
Vyssi prevalence velkych nodoznich strum i thyreoidalni malignity je vSak literarné uvadéna u
kongenitalnich dyshormonogenez s mutacemi genu pro thyreoglobulin. Chirurgické reseni
(totalni thyreoidektomie) u détskych uzlovych strum s cytologickym obrazem suspektnim
z malignity je vzdy zadouci, tim spiSe u kongenitalnich dyshormonogenez.

PROC DASA HURE SLYSELA A MUSELA PODSTOUPIT TYREOIDEKTOMII
K. Banghova', E. Al Taji2, O. Cinek!, J. Zapletalova3, J. Lebl'

TPediatricka klinika UK-2.LF a FN Motol, Praha, 2Klinika déti a dorostu UK-3.LF a FN Kralovské
Vinohrady, Praha, 3 Détska klinika LF UP a FN, Olomouc

Dasa se narodila jako jediné dité zdravych nepfibuznych rodi¢l. Ve véku dvou let rodice zjistili,
ze hare slySi. Pomoci tonové audiometrie byla diagnostikovana percepéni, stiedné tézka,
asymetricka vrozena porucha sluchu. Zacala nosit sluchadla a dale se vyvijela jako kazdé jiné
zdravé dité. V sedmi letech u ni détsky lékar nalezl strumu. Funkéni testy prokazaly periferni
hypotyreézu (fT4 6,53 pmol/l, fT3 4,15 pmol/l, TSH 14,8 mIU/l). Protilatky (anti-TPO, anti-hTg) byly
negativni. USG potvrdil multinodularni strumu. U Dasi byla zavedena substitucni terapie L-
tyroxinem.

Na zakladé postizeni Stitné Zlazy a sluchu bylo vysloveno podezieni na Pendred(v syndrom.
Asociace funkénich poruch dvou zcela odliSnych organi je u tohoto syndromu zplsobena
mutaci v genu pro pendrin, ktery kéduje transmembranovy protein, exprimovany ve §titné zlaze
a vnitinim uchu.

Ve Sstitnici pendrin plni funkci jodidového prenasece. Transportuje jodid z tyreocytu pies jeho
apikalni membranu do koloidu vlumen folikulu, kde je nasledné organifikovan. Porucha
pendrinu vede k poruSe syntézy tyreoidalnich hormonu (dyshormonogenezi), ktera se klinicky
muize manifestovat jako struma. Uloha pendrinu ve vnitfnim uchu neni pIné objasnéna. Podili se
na regulaci acidobazické rovnovahy endolymfy, na jeji sekreci a resorpci. Poruchy funkce
pendrinu by mohly byt pfi€inou strukturalnich anomalii vnitfniho ucha (dilatace vestibularniho
akvaduktu nebo Mondiniho kochlea), které jsou ¢asté u Pendredova syndromu s percepéni
hluchotou.

U Dasi jsme vySetfili gen pro pendrin. Je slozenym heterozygotem pro mutace T416P a Y530S.
Dédi¢nost Pendredova syndromu je autozomalné recesivni, oba rodi¢e jsou heterozygotnimi
nositeli jedné z mutaci.
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U Dasi v dalSich letech progredovala multinodularni struma, podrobila se biopsii s nalezem
typickym pro folikularni adenom a ve véku 21 let podstoupila subtotalni tyreoidektomii. | kdyz
porucha sluchu u Pendredova syndromu ma ¢asto sklon k progresi, u Dasi se nastésti zatim
nezhorsila.

Diagnostika Pendredova syndromu je poadporena VZ MSM 0021620814.

JE KONGENITALNi HYPOTYREOZA VZDY CELOZIVOTNi ONEMOCNENI ?
H. Botkova, R. Pomahacova
Détska klinika FN a LF UK Plzen

Ondrasek je z nekomplikované gravidity a porodu. Novorozenecky ikterus korigovany
fototerapii. V8 dnech zivota byl hospitalizovany pro pozitivni screening kongenitalni
hypotyredzy. Byl eutroficky (3700g/52 cm), mél ikterus, opozdénou osifikaci kalvy a umbilikalni
hernii, strumu nemél. Laboratorné potvrzena hypotyreéza (TSH > 100 mlU/l, fT4 6,75 pmolll),
ultrazvuk prokazal stitnou zlazu v normalni lokalizaci a velikosti. Zahajena substitucni terapie
levotyroxinem 13 ug/kg/den. Matka ditéte je od détstvi sledovana pro autoimunitni thyreoiditidu
s atrofii Zlazy s tézkou hypotyredzou, uziva levotyroxin 150 ug/den. Ma pozitivni blokujici
protilatky aTSH > 40 IU/I, proto vySetreny autoprotilatky u Ondry s nalezem aTSH > 40 IU/l. Mohlo
by jit o hypotyreézu ditéte zplsobenou transplacentarné prenesenymi protilatkami z matky na
plod, blokujicimi TSH receptory ditéte. Pfedpokladali jsme jejich postupné odbourani s Gpravou
funkce Stitné zlazy a moznosti vysazeni substituéni Ié€by. Po zahajeni 1ééby levotyroxinem se
hladiny hormoni §titné zlazy normalizovaly. Pfi monitoraci TSH a fT4, spolu s klesajicimi
protilatkami aTSH jsme mohli 1é¢bu po 2 mésicich postupné vysadit. Protilatky aTSH byly
negativni po 3 mésicich.

19 denni Honzik byl pfijaty ztéhoz dlvodu. Byl donoseny, gravidita i porod bez komplikaci. Pfi
prijeti vazil 4610g, meéfil 55 cm, mél Siroce otevienou VF, strumu nemél. Hypotyreéza byla
potvrzena (TSH 52,02 miU/l, fT4 11,72 pmol/l). Sonografické vySetfeni Stitné zlazy v poradku.
Podan levotyroxin 10 ug/kg/den. Matka ma autoimunitni thyreoiditidu s atrofii stitné zlazy
s tézkou hypofunkci, léenou levotyroxinem 150 ug/den. Vzhledem ktomu jsme vySetfili
autoprotilatky proti stitné zZlaze u ditéte s prukazem aTSH 5 IU/I. Hladina aTSH u matky byla 40
IU/l. Predpokladali jsme moznou stejnou etiologii kongenitalni hypotyredzy jako v predchozim
pripadé. Pii 1écbé se hladiny hormonu stitné zlazy normalizovaly, postupné bylo mozno léénu
béhem 2,5 mésict vysadit ve shodé s postupnym poklesem autoprotilatek aTSH.

Normalni hladiny TSH a fT4 po vysazeni lécby potvrzuji v obou pripadech prechodnou
kongenitalni hypotyreézu déti, zplisobenou prenesenymi blokujicimi protilatkami proti TSH
receptoriim Stitné Zlazy od matek s Hashimotovo thyreoiditidou. Z tohoto sdéleni vyplyva, ze u
déti s kongenitalni hypotyreézou je nutné cilené patrat po pfitomnosti této tyreopatie u matky.

“ZLOMILA JSEM SIRUKUA .....A
J. Strnadel
Klinika détského lékarstvi Fakultni nemocnice Ostrava

Tak se Vam rada predstavim. Jmenuji se N.J., mam 8 let a 2 mésice (v ¢ase diagnosy). V breznu
roku 2006 jsem si zlomila ruku (fraktura radii l.sin.). VSechna biochemicka predoperacni
vysetieni krve byla v normé (napf.jaterni transaminazy). V zafi roku 2006 mi tahali zelezo z ruky
(extrakce osteosyntetického materialu). Byly pry tehdy zvySené jaterni testy (ALT 1,19ukat/l).
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Jaterni testy jesté opakované vySetiovala moje pani doktorka, dale se zvySovaly - ALT 4,2 ukat/l,
AST 3,3 ukat/l.

Poslali mé do nemocnice k vysetfeni. Tam byly jaterni testy jesté vyssSi ALT 5,11 ukat/l, a taky
mimo jiného vyssi cholesterol (8,19 mmol/l). VySetrovali kvili tomu vSe mozné, na co si jen
doktofi vzpomnéli (podrobna biochemicka vysetreni, imunologicka, sérologicka apod.).

To jste asi nevédéli, ze jsem nejmensi ve tfidé. | kdyz jsem se ucila velmi dobre, do Skoly jsem se
nikdy moc netésila. Spoluzaci se mi posmivali, ze jsem takovy maly drobecek.

Néjaci doktofi, fikali si endokrinologové, mé zaéali vySetrovat a povédéli mi, co uz jsem davno
védéla, to ze jsem mala vzhledem ke svym stejné starym spoluzackam (vyska vzhledem k véku).
Ale tatinek méfi 167 cm a maminka méfi 163 cm, a tak se ani nedivim,ze to nepfipadalo nikdy
nikomu moc divné.

Doktofi mou vySku zanesli do néjakého grafu (rtistovy graf), v némz jsem byla hluboko

(pod 3.percentilem vysky vzhledem k véku, presnéji feéeno...-3SD). Rentgenovali mi ruku a
kostni vék byl opozdén o vice nez 3,5 roku (dle Greulicha-Pylea). Vysetfili mi kdejaké hormony a
Zjistili, Ze mi Spatné funguje Stitna zlaza (TSH nad 100mU/l, fT4 pod 4,0 pmol/l), zac¢ala jsem
uzivat léky (Euthyrox), klesaly kupodivu hodnoty jaternich testl i cholesterolu.  Zjistili mi
vysoké hodnoty protilatek proti stitné zlaze, (anti TG nad 3000 U/ml, anti TPO 118 U/ml). Slibili
mi, Ze se budou mému vzristu dale vénovat. A ostatni Vam prozradim, nebo spise ten doktor co
se o mé tehdy staral, v bfeznu 2007 na Dnech détské endokrinologie 2007 v Ostravé.

Stitna zlaza ll

O ME RODINE ANEB POKRACOVANI PRIBEHU ,MUJ TATA MA VSE*
H. Vavrova', J. Vavra?
1Endokrinologicka ambulance, Vsetin, 2Détské oddéleni Batovy nemocnice, Zlin

Pribéh Jana zacal pred 3 lety vysetfenim jeho otce v endokrinologické ambulanci, kde bylo
zjisténo, ze otec ma mnohocetnou endokrinni neoplazii typ 2A (MEN2). Pfibéh byl prezentovan
pied 2 lety. V té dobé bylo znamo jen, ze Jan je nositelem agresivni e mutace Cys634Ser a ¢eka
na preventivni tyreoidektomii. Ta byla provedena a histologicky nalez prokazal jiz hyperplazii C
bunék.

Molekularné-geneticka analyza rodiny potvrdila vysoké riziko genetického pfenosu mutovaného
genu:

Jan (1998) mutace Cys634Ser,

jeho otec (1965) mutace Cys634Ser

bratr otce Josef (1958) nema mutaci

bratr otce Miroslav (1963) mutace Cys634Ser

bratranec Stépan (1984) mutace Cys634Ser (syn Miroslava)
bratranec Vladimir (1986) nema mutaci (syn Miroslava)

MEN 2 je charakterizovana 3 podtypy: MEN A, FMTC (familiarni medularni karcinom) a MEN 2B.
VSechny nesou vysoké riziko rozvoje medularniho karcinomu stitné zlazy (MTC). MEN 2Aa 2B
pak zvysené riziko rozvoje feochromocytomu. Za endokrinni neoplazii jak u MEN2A tak u MEN
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2B jsou zodpovédné mutace v oblasti RET genu. U MEN 2A mutace v exonu 10,11,13 a 14, a u
MEN 2B pak mutace v exonu 16. Zatimco typ 2B ma typicky fenotyp a muze byt odhalen jiz v
détském véku, MEN 2A je onemocnéni s manifestaci v éasné dospélosti. MEN 2A tvofi 60-95%
MEN 2.

MEN 2A se Kklinicky projevi 2 nebo vice specifickymi endokrinnimi tumory (MTC,
feochromocytom a adenom/hyperplazie pristitnych télisek). U 95% jedinci s MEN 2A se rozvine
MTC, u 50% feochromocytom a u 20-30% hyperparytyre6za. Zakladnim vySetfenim u MEN2 je
RET molekularni geneticka analyza.

v v

standartni postup (ASCO, 2003). Priblizné 95% rodin s MEN2A ma RET mutaci v exonu 10 nebo
11, mejcastéfi v kodonu 634cys (cystein se nahrazuje jinou amimokyselinou v extraceluldarni
doméné recepforu.)

Profylakticka totalni tyreoidektomie s autotransplantaci pfistitnych télisek je primarni prevenci
pro vSechny podtypy MEN2, je bezpeéna pro vS§echny vékové skupiny.

DVA PRIPADY REZISTENCE NA KRKU S ROZDILNYM KONCEM
E. Novakova, J. Cizek
Détska klinika, Nemocnice Ceské Budéjovice a.s.

V nasem sdéleni predkladame 2 pripady na zacatku velmi podobné, avsak s rozdilnym koncem.
Pripad prvni:

13,5 leta divka s bezvyznamnou anamnézou pfichazi pro 10 dni trvajici rezistenci za levym
kyvacem. Nepredchazely zadné bolesti v krku €i jiné potize, po celou dobu byla afebrilni,
objektivni nalez v krku na obvodé negativni. Empiricky nasazen PNC, nedoslo vSak k tstupu
rezistence. Divka bez znamek respiraéniho infektu, na prvni pohled asymetrie krku - za kyvaéem
vlevo vyklenuti viditelné prostym okem, jinak bez znamek lymfadenopatie. Na UZ vysoko vlevo
za kyvacem v tésné blizkosti a.carotis ovoidni Utvar nehomogenni struktury 28x24x14 mm
s nepravidelnymi ,dutinkami“ s anechogennim obsahem pfipominajici ¢aste¢né kolikvovanou
uzlinu. V blizkém okoli nesuspektni uzlinky normalniho vzhledu. Souasné nalezen neostie
ohranic¢eny uzel v levém laloku stitné zlazy. Provedena extirpace utvaru s histologickym zavérem
lymfaticka uzlina s metastazou papilokarcinomu stitnice. Divka byla odeslana na kliniku
nuklearni mediciny, kde podstupuje obvyklou lé¢bu (TTE, terapie radiojodem).

Pripad druhy:

9 a % leta divka s nenapadnou RA i OA pfichazi na nase oddéleni pro 2 mésice trvajici rezistenci
na krku vlevo. Divka byla afebrilni, bez znamek akutniho infektu, bez poranéni ¢i zanétu ve
spadové oblasti. Byly provedeny odbéry u praktického Iékare, véetné zakladni serologie — vSe
bez vyraznéjsi patologie. Prelééena 3 tydny Rovamycinem - bez efektu. Celkové divka v dobrém
stavu, bez potizi, bez znamek unavového syndromu. Pfi pfijeti na naSe oddéleni napadné tuha
ovalna rezistence podél kyvace vlevo nahore, pohybliva proti spodiné. Zakladni laborator (KO,
biochemie, tu markery, serologie uzlinového syndromu) bez patologie. Dle UZ vlevo
submandibularné utvar 32x24x23 mm, hypoechogenni, nehomogenni struktury. Souéasné
drobny hypoechogenni uzlik v dolnim polu levého laloku stitnice. Domluvena extirpace
predpokladané uzliny na ORL. Vzhledem k tésné souvislosti s a.carotis provedena jen excize
z tumoru. Nasledné histologické vysetreni pfinasi jednoznaény, ale prekvapivy nalez. Problém
v dalSim kroku fesen radikalnim neurochirurgickym zakrokem.
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CO SE JESTE SKRYVALO POD OBRAZEM NOVOROZENECKE INFEKCE
N. Filakova, A. Nogolova
Détské oddéleni, Méstska nemocnice Ostrava

Jificek byl prijat na oddéleni patologickych novorozencl 4 hodiny po porodu pro tachypnoi.
Narodil se ve 36.-37. tydnu téhotenstvi, spontanné zahlavim, 2550g/47cm, nekfiSen, zkalena
plodova voda. Byl stfedné nezraly, dobie prokrven, tachypnoe 70-80 dechi/min, bez dyspnoe,
s norm. Poslechovym nélezem na srdci a na plicich, TF 140-150/min. Byl ulozen do inkubatoru,
na RTG verifikovana adnatni pneumonie - nasazena ATB. V dalSich dnech pretrvavaji klinické a
laboratorni znamky infekce s tachykardii, tachypnoi a exantémem, pfistoupeno ke kombinaci
ATB (Unasyn, Amikin). Pro tachykardie kolem 180/min provedeno kardiologické vysetfeni véetné
ECHO s fyzioloicym nalezem. Jifik je ze 2. téhotenstvi (sestra 1998 zdrava). Jeho matka lécena
Euthyroxem od roku 1996.

Na zakladé vysledk( vysetfeni hormoni 8Z: TSH 0,01 miU/ml, fT4 162,72 pmol/l, T3 6,41 nmolll,
Ab TPO i Tg neg., TRAK 25,67 IU/l, proveden USG, kde struma homogenni, stfedni echogenity,
volum vzhledem k véku lehce zvétSen 0,9 ml (u novorozence cca 0,6ml).

Diagnéza: Novorozenecka tyreotoxikdza, novorozenecka infekce, adnatni pneumonie, lehka
nezralost. Podan Carbimazol s Trimepranolem. Piekvapenim byla anamnéza matky, ktera se
podrobila strumektomii pro hypertyreézu (1996), jeji 1. téhotenstvi (1998) bylo nekomplikované.
Ma lehky exophtalmus, TRAK 37,24 1U/l. Po dvou dnech terapie se chlapec klinicky vyrazné
zlepsil. Dle laboratofe postupné snizovany davky Carbimazolu a Trimepranolu. 23.den po
narozeni propustén domu s udrzovaci davkou Carbimazolu 0,25 mg, ktery byl 45. den vysazen.
Doslo k normalizaci tyreoidealnich hormonu, hrani¢né zvysen TRAK 1,12 IU/L.

V 18.mésicich véku Jifik mé&fil 81 cm (P10), vaha 10350g (P10), PMV je fyziologicky.

Kazuistika poukazuje na nutnost presné anamnézy u matky novorozence. Nestaci jen udaj, jaké
léky uziva, ale i z jaké indikace, jak jsme se presvédcili v pfipadé Jirky. Maminka snad v dobé
téhotenstvi byla sledovana, ale jen hladiny hormond, protilatky vySetreny nebyly.

Z OPARAN DO RISE PELIKANU ? ANEB JIRKUV PRIBEH
0. Capek
Odborna pediatricka ambulance pfi DO nemocnice Cheb

Jirka se narodil v lednu 1990. Babicka méla T2DM, rodice jsou zdravi. V rodiné se nevyskytuje
endokrinni onemocnéni. Jirka byl vzdy zdrav, l1éen byl jen pro chudokrevnost, pozdéji prodélal
varicellu a salmonellosu.

Rok 2005 Jirkovi prinesl v pofadi jiz druhy pobyt v DPsL v Opafanech u Téabora pro tézsi
poruchy chovani. Psychiatfi jej pro neklid, ties prsti a lesklé oci odeslali do détské
endokrinologické ambulance v Tabofe. Zde byla potvrzena diagnéza imunitni tyreotoxikozy (fT4
94,23, fT3 16,12 pmol/l, TSH 0,013 mlU/l, a-TPO 415, a-TG 305 IU/ml, a-TSH 374 IU/l) a zahajena
l[é€ba. UZ potvrdil difuzni strumu (30 ccm) s hypervaskularizaci, oéni vysSetreni lehky
pravostranny exophtalmus. Jirku jsem prvné vidél v prosinci 2005 po 5 tydnech lééby 30 mg
Thyrozolu. Citil se jiz dobre, kromé strumy byly patrny jen lesklé o€i a tachykardie 108/min. pfi
norm. TK. Vyska byla 170 cm, vaha 58 kg. Pak byl kontrolovan opét Tabore, tyreotoxikéza se
zklidiovala, ale hladina a-TSH zistavala neménna. Diky Jirkové migraci mezi Oparanami a
Chebem jsem jej znovu vidél az v srpnu 2006. Po prechodném snizeni 1ééby Thyrozolem na 20
mg/den bylo nutné se opét vratit k ptvodni davce. Suprese TSH trvala (0,01 miU/l), hladina fT4
byla 19,2 pmolll, citil se dobie. Pres vyrazny narist strumy si nestézoval na lokalni mechanicky
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syndrom. Sonografista popsal: “obrovska struma, volum odhadem kolem 130 ml, laloky
presahuji sondu, isthmus 20 mm, textura nehomogenni, echogenita lehce snizena, bez
loziskovych zmén“.

Bylo rozhodnuto o opera¢nim feSeni a zacatkem XII/2006 byla provedena TTE. Vykon i
pooperacni obdobi byly bez komplikaci. Histologie byla ve shodé s klinickou diagnézou. Vyvoj v
hladinach hormonti je na postupné se zvysujicich substituénich davkach thyroxinu odpovidajici
(TSH zatim 24,40...36,10 mlU/l, fT4 7.5..11,7 pmoll/l, kalcémie 2,33 mmol/l, fosfatémie 1,59
mmol/l). Posledni davka Thyroxinu zvySena na 125 ug/den. O¢ni nalezy jsou priznivé. Vyrostl za
rok 2 cm, méfi nyni 172 cm a vazi 62 kg.

Jirkiv prfipad ukazuje na nutnost pomérné Casné provedené strumectomie ke zvladnuti
tyreotoxikozy.

HYPERTYREOZA V RODINE
J. Cizek, E. Novakova
Détska klinika, Nemocnice Ceské Budéjovice a.s.

Détskym praktickym Iékafem byli k nam odeslani k vySetieni 2 bratii ve stafi 9 mésicii a4 a %
roku s hypertyre6zou. Matka chlapci je soucasné sledovana vambulanci ,dospélého*
endokrinologa pro hypertyredzu a lééena tyreostatiky. Prakticka Iékarka pred odeslanim k nam
provedla odbéry u obou déti na zadost matky (ktera je povolanim zdravotni sestra). Ve
vysledcich byla zachycena elevace T3 a hlavné T4 bez souc¢asné suprese TSH. Anti-TG a anti-
TPO byly negativni. Jedna se o normalné prospivajici eutrofické déti s nenapadnou perinatalni i
osobni anamnézou. Matka poprvé spontanné potratila, dalsi téhotenstvi vedena proto jako
rizikova, ale jinak bez potizi. Oba chlapci jsou rodinou i okolim hodnoceni jako napadné ,zivi,
oba maji problémy se spanim (opakované se v noci budi, pres den nespi). Ke stejnym vysledkim
se dospélo v nasi laboratofi (elevace T4 - véetné volné frakce kolem 40 pmol/l, normalni az lehce
elevovana hodnota T3, normalni hladina TSH kolem 2-3 mlU/l, elevace SHBG, negativni
autoprotilatky, vcetné negativity TRAK). Laboratorné vzato se jedna o subklinickou
hypertyreézu, vzhledem k zivosti obou déti a jejich potizim se spankem (potize hlavné pro
rodice) - je hypertyreéza chlapcu vlastné ,klinicka“. Matce samotné byla tyreostatika nasazena
bez objasnéni puvodu hypertyre6zy (TRAK nebyl endokrinologem vysetien). Piipad opakované
konzultovan v EU, véetné ovéreni vysledk(i vtamni laboratofi (kde navic dovysetfen TBG
s normalnim vysledkem). Chlapci vedeni zatim konzervativné, bez I1é¢by. Sami jsou spokojeni,
prospivajici, o€ividné jim nic nechybi. Problémy maji spiSe rodice: otec se odstéhoval do
détského pokoje, matka ,,spi“ s détmi v loznici, mladsi z bratrd se budi cca 8x za noc, starsi jiz
jen 2-3x, oba maji obéas pavor nocturnus... Nabizime tento pripad k diskuzi o terapeutickém
pristupu k témto pacientim a event. k navrhu dalSiho vySetreni rodiny.

TYREOTOXIKOZA
D. Slaba
Détské oddéleni Nemocnice Tabor

Stana prichazi ve véku 14 let k vySetreni pro zvétSenou stitnou zlazu. Anamnéza nékolik mésic,
amenorhea, ubytek na vaze, zhorSeni prospéchu. Osobni anamnéza bez pozoruhodnosti.
Babicka sledovana pro strumu, rodice i bratr zdravi.

Pfi prvnim vysetieni 11/2003 Vyska 165 cm, hmotnost 55 kg, Tanner M5 P4, subfebrilie, TK
120/80, AS 120/min. Napadné neklidna, kuze teplejsi, opocena, tres prsti. Tuzsi nebolestiva
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struma. TSH <0,005 miU/l, fT4 >100 pmol/l, T3> 10nmol/l, anti TPO 558 U/l , anti TG 1202 IU/l, TR
ab 161 U/l. USG: zvétSena, hypoechogenni, nehomogenni stitna zlaza, volum 53 ml.

Diagnosa: Tyreotoxik6za Gravesova-Basedowova typu. Medikace Carbimazol 3x2 tbl, pro
exantém zména na Propycil 50mg 3x2 tbl, Atenolol 75mg denné. Subjektivné zlepSena, trva
amenorhea, pfibrala 6 kg.

3/2004 TSH <0,005mlU/l, fT4 >37 pmol/l, T3> 10 nmol/l, TR ab 199 U/l. ZvySena davka Propycilu
az na 9 tbl denné, vzhledem k vysoké zanétlivé aktivité nasazen Prednison v davce 60 mg dva
dny, 40 mg dva dny, 20 mg dva dny a poté pozvolny pokles. Ponechana na davce 10 mg
Prednisonu denné.

5/2004 Stézuje na obCasné paleni a slzeni oci. Ties prstu, neklid, subfebrilie, AS 100/min, TSH
0,009 U/l, fT4 63,4 pmol/l, T3 8,13 nmol/l, TRab 280 U/, ALT 8,63 ukat/l, AST 6,7 ukat/l. USG
orbit: vpravo horni, vlevo dolni okohybné svaly lehce rozsifené, hypoechogenni, nehomogenni,
ostfe ohrani¢ené, zavér — endokrinni orbitopatie mirného stupné. Podan Solumedrol 3 dny i.v.,
dale Prednison 40 mg denné.

6/2004 Indikovana k tyreoidektomii. Pred operaci TSH 0,009 1U/l, fT4 9,65 pmol/l, T3 1,6 nmol/l,
TRab 145 UI/l, transaminazy v normé. Operace i pooperacni pribéh bez komplikaci, po vykonu
substituce tyroxinem. Postupné vysazovan Prednison.

2005. Devet mésicl vysoké protilatky TR ab nad 100 U/l. Sonografické vySetreni stitné zlazy-
neni patrny zbytek, orbity — bez progrese od prvniho vysetreni.

2006. Pri substituci tyroxinem bez obtizi, na oci si nestézuje, klinicky euthyredzni, menstruacni
cyklus pravidelny. TSH 1,2 1U/l, fT4 21,4 pmol/l, T3 2,0 nmol/l, TRab 2,03 U/l. Pacientka dale
v dispenzarni pééi endokrinologické ambulance.

DIVKA S PIGMENTOVYMI SKVRNAMI
B. Skalicka
Endokrinologicka poradna, Liberec

Zuzana se narodila 27.9.1983 ze 2. fyziologického téhotenstvi, porod i poporodni pribéh byl
klidny. V5 mésicich méla operaci srdce (ductus Bottali), byla sledovana kardiologem celé
détstvi, bez nasledku, bez potizi. Rostla a vyvijela se normainé. Ve 3 letech prodélala adenotomii.
Od 11 let uzivala Jodid pro juvenilni strumu, v 19-ti letech byl zménén na malou davku tyroxinu,
protoze se zacala ménit struktura stitné zlazy do obrazu autoimunni thyreoiditidy. Ve 14 letech
méla menarché, menstruaéni cyklus je pravidelny. V 18 letech podstoupila appendectomii.

Od ledna 2005 (22 let) se objevilo hubnuti a postupny rozvoj pigmentovych skvrn, nepfesné
ohrani¢enych, nesymetrickych, neSupicich se a nesvédicich, spiSe na dolni poloviné téla, az do
velikosti 5 cm. V obli¢eji ani na sliznicich neméla Zzadné zmény. V té dobé vykonavala tézkou
praci na smény. Nepozorovala Zzadnou souvislost se slunénim, ani se vyraznéji neopalovala. Jiné
potize neméla, snad byla jen vice unavena.

Bylo provedeno laboratorni i klinické preSetreni Stitné zlazy a nadledvin, vSe s normalnim
nalezem. Serologické vySetfeni na boreliosu bylo negativni. O€ni vySetreni, pozadi i perimetr
rovnéz s fyziologickym nalezem. Kozni vySetieni véetné biopsie skvrn prokazalo dg.
Sclerodermia circumscripta-morfeu.

Terapie byla provadéna dermatologem lokalnimi kortikosteroidy, ale bohuzel bez vétsiho efektu.
Progrese skvrn se zatim zastavila a zadné dalSi potize se neobjevily. Divka byla pfefazena na
leh¢i praci. Citi se nyni lépe. Zustava ve sledovani, ale progndza tGplného uzdraveni je nejista.
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Nadledviny

UNAVENY HUBENY SPORTOVEC
D. Neumann, P. Dédek, E. O¢enaskova
Détska klinika LF a FN, Hradec Kralové neumann@fnhk.cz

Jakub byl odjakziva i pres lehkou mozkovou dysfunkci otcem veden ke sportu. V 15 letech, po
cykloturistickém vyletu, za¢al byt unaveny, postupné vyrazné. Od patého dne zvracel, bolelo ho
bficho, udaje o prijmu byly sporné. Nemél teplotu, byl zimomfivy, bledy. Hmotnostné ubyl 4 kg.

K hospitalizaci byl pfijat pro UZ podezieni na nespecificky strevni zanét, s hmotnosti 41 kg pfi
174 cm, bledy, bez pigmentaci, s 5% dehydrataci, normalnim zevnim genitalem i znamkami
dospivani.

Vstupni laboratorni vysetfeni prokazalo hyponatrémii 122 mmol/l a kalémii 5,5 mmol/l. Natrémie
se na hodnotu 132 mmol/l upravila infazni Ié€bou, stav chlapce se zlepsil a citil se dobre.
Hormonalni vysetieni se v prvych 4 dnech neprovadéla, protoze v mo¢i nebyly zvysené odpady
Na+ a ,véci Casté jsou Casté, véci ridke ridké“. Etiologicky byl stav povazovan za hyponatrémii
pfi gastroenteritideé.

Po prekladu na standardni oddéleni se obtize — snad kromé zvraceni - s ukonéenim infazni lécby
vratily. Chlapec byl prosedly, unaveny, nete€ny. Hormonalni vySetfeni prokazalo kortizol < 28
nmol/l, ACTH 1100 pg/ml (N 20 - 80), aldosteron < 0,03 nmol/l, PRA 6,92 nmol/l/hod. (N < 4,3), fT4
8,01 pmol/l, TSH 43,74 mlU/l. Ostatni hormonalni hodnoty byly v referenénich mezich, a to véetné
protilatek specifickych pro T1 diabetes a gonadalnich funkci.

V dopInénych vysetienich byly pozitivni protilatky proti tyreoperoxidaze a vSem zénam kiry
nadledvin. V bunééné imunité byla zvySena populace autoimunitnich CD19+5+ B-lymfocyt.

Byla zahajena lé¢ba L-thyroxinem, hydrocortisonem a fludrocortisonem. Klinicky stav chlapce
se zlepsil tak, ze v dalSich 2 mésicich o letnich prazdninach podnikl s rodiéi vylet do
slovenskych hor a termalnich koupalist'. Lé¢ebna doporuéeni chlapec i rodina respektuiji.

Zavér: Autoimunitni polyendokrinni (polyglandularni) syndrom 2 — Schmidtiv syndrom -
prezentujeme jako raritni diagnézu a v uvedené kazuisice stav s nespecifickym zacatkem a
specifickymi diagnostickymi a terapeutickymi obtizemi.

NENi TO TROCHU MOC NA JEDNO MIMINKO ANEB MAJi UVEDENE PRIiZNAKY NECO
SPOLECNEHO?

S. Kolouskova', J. Venhagovaz, D. Zemkova', M. Snajderova’, Z. Sumnik?, J. Lebl!
Pediatricka klinika UK - 2.LF a FN Motol, Praha, 2Détska klinika LF UP a FN Olomouc

Kristyna se narodila mladym nepfibuznym rodi¢um. Byla ze druhé gravidity, rizikové pro
zkracovani hrdla délozniho. Porod byl spontanni, zahlavim, v 36.tydnu vazila 2070g, méfila 47
cm, neslo tedy dité s IUGR. Poporodni adaptace byla v normé. Zpoc¢atku prospivala, hmotnostni
prirustky mezi 4.-6. tydnem byly az 300 g za tyden. Od 1 mésice véku bylo patrné rozsifovani
pigmentovych lozisek na kizi stehen Sifici se dale na panev a trup. Nalez byl hodnocen jako
kongenitalni melanocytarni nevus. Pro cushingoidni habitus byla odeslana k vysetreni ve 3
mésicich véku. PFi hospitalizaci vazila 3320 g (-4,9 SD), méfila 49,5 (-4,6 SD) cm,
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psychomotoricky vyvoj byl na drovni 1 mésice. Byla prokazana hyperkortizolémie bez
zachovaného cirkadialniho rytmu, na sonografii bfiSka byla patrna hyperplazie pravé
nadledviny, vedlejSim nalezem byl prestavbovy proces intrahepatalni bez rozsifeni zlu€ovych
cest. Dale bylo zjiSténo telarché, cysta na pravém ovariu s pfitomnou estrogenni stimulaci. Vyse
uvedené pfiznaky maji spole¢ného jmenovatele. Jde o vzacnou formu McCune-Albrightova
syndromu. Otazkou kratké budoucnosti zustava reseni Cushingova syndromu. V souc¢asné dohé
existuji tfi moznosti. Nejradéji bychom vidéli spontanni remisi, neni ale jasné, jak dlouho
muzeme Cekat. Existuje i moznost konzervativni terapie, bohuzel u takto malych déti jsou velmi
omezené zkusenosti. Posledni moznosti je jednostranna adrenalektomie, které bychom se velmi
radi vyhnuli. Budouci vyvoj je tedy stale otevienou otazkou.

Problematika je fesena s podporou VZ MSMT CR 0021620819 a VZ MZ CR 000064203,

MICHAELA, KTERA NEUNESLA TASKU DO SKOLY
M. Smelhausova?, J. Souéek?, Z. Sumnik?, J. Lebl', S. Kolouskova', J. Dissou!, M. Snajderova!
Pediatricka klinika FN Motol, Praha, 2Détské oddéleni nemocnice Karlovy Vary

Dnes je Michaele 14 let. Pred tremi lety ji odeslal prakticky détsky IékaF k ortopedovi pro
skoliézu. Ten nechal zhotovit rentgen patere a doporugil ji cviéeni. Po roce Michaelu za¢ala bolet
zada. Maminka si myslela, ze pfi¢inou je skoliéza. Rodina mezitim zménila bydlisté, v novém
misté jiny ortoped diagnézu skoliézy nepotvrdil. Bolesti zad pokracovaly. Michaela trpéla
bolestmi pii bézné chlizi a neunesla uz ani taSku do $koly. Na novém rtg snimku pateie byla
zjiSténa osteopordza, kterou potvrdilo i vySetfeni kostni denzity. Pro pokrocilou povsechnou
osteoporézu byla prijata k vysSetieni na spadové détské oddéleni a nasledné na nasi kliniku.
Béhem hospitalizace byla zjisténa hyperkortizolémie opakované presahujici 800 nmol/l s
porusenym cirkadiannim rytmem a vysokym odpadem kortisolu v mo¢i. Hladina ACTH byla
neméritelné nizka. CT vysetieni prokazalo patologicky utvar pravé nadledviny. CT hypotalamo-
hypofyzarni oblasti bylo bez patologickych zmén. V klinickém obraze velmi kratky trup s
hypotrofii hornich i dolnich koncetin, relativné kratky a velky hrudnik se zvétSenym sagitalnim
prumérem, typicka redistribuce tuku na bfiSe a zadech, hypertrichoza, hypertenze, vyrazné
omezeni hybnosti patefe a sekundarni amenorrhea. Obli¢ej byl prekvapivé bez typické
cushingoidni facies. Nativni rentgen patefe ukazal zavaznou osteoporézu skeletu s
mnohocetnymi kompresnimi zlomeninami obratli hrudni a bederni patefe. Pfed planovanym
operaénim vykonem byly podany dvé davky bisfosfonatu. Pro hypertenzi byl nasazen enalapril.
Operacné byl odstranén tumor o velikosti 3x3 cm, histologicky hodnocen jako adenom kury
suspresi levé nadledviny bylo nutné nasazeni hydrokortizonu v pIné substituéni davce. Celkovy
stav Michaely se po operaci rychle zlepsil, bolesti zad ustoupily, omezeni hybnosti zad a
deformity obratli vSak zistavaji.

CushingQv syndrom je soubor klinickych pfiznakii zplusobenych protrahovanym zvySenim
krevnich hladin glukokortikoidi. Mize byt zplGsoben nadmérnym pfisunem exogennich
kortikoidli, tumorem kiry nadledvin, adenomy hypofyzy nebo u déti vzacnym syndromem
ektopickeé sekrece ACTH.

Problematika je fesena s podporou VZ MSMT CR 0021620819 a VZ MZ CR 000064203,

USKALI SCREENINGU KONGENITALNi ADRENALNi HYPERPLAZIE
D. Novotna', H.Vinohradskaz, L. Kozak3, B.Tesarova?
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1ll. détska klinika FN Brno, 20dd. biochemie FN Brno, 3Centrum molekularni genetiky IHOK FN
Brno, 4Novorozenecké odd. Batova nemocnice, Zlin

V listopadu 2006 byl na Moravé zahajen screening CAH a hned v listopadu jsme diagnostikovali
CAH u chlapecka, u kterého v dobé screeningu nebylo na toto onemocnéni podezreni. Jednalo
se o donoseného chlapce 3990g/50cm z rizikové gravidity pro hypertenzi a gestacni diabetes
matky, porozen a propustén jako zdravy novorozenec. Ve screeningu mél hraniéni hodnoty 17-
OHP (tabulka 1).

Tabulka 1. Vysledky screeningu.

screening |170HP nmol/l |norma | pozitivita
I 45 <40 >90
Il. 70 <35 >90
M. 70 <35 >90

Byl proto pozvan k ACTH testu, jehoz vysledky jdou uvedeny v tabulce 2.
Tabulka 2. Vysledky ACTH testu.

Cas 0 30 60 norma
Kortisol nmol/l 474 531 602 300-600
17 OHP nmol/l 169 331 374 <9
A-dion ng/ml 3,48 5,2 5,59 0.18-0.52
testosteron nmol/l 317 3,35 3,42 2,1-13,9
ACTH pg/ml 235 0-50
PRA ng/ml/h 29 0,5-1,9
Aldosteron nmol/l 1,56 0,83-5,27

Byl substituovan hydrokortizonem a nasledné i mineralokortikoidy s dodavkou soli pro klinickou
manifestaci solné poruchy. DNA analyza potvrdila genotyp: P30L/1172 + duplikace v 8. exonu,

v vw

ktery koresponduje s tézsi formou CAH véetné mozné solné poruchy.

Druhy pacient je z rizikové gravidity po IVF, hepatopatie matky, porod spontanni, vybaven jako 1.
dvojée, adaptace slusna, ventilaéni podpora byla nutnd 42 hodin, ale screening CAH byl
proveden v tézkém septickém stavu, po aplikaci mrazené plazmy. Bratr byl asfykticky, v dobé
odbéru screeningu na respiratoru s plicni hypertenzi, ale stav byl relativné stabilizovan.

Screening pacient: 17 OHP 318 nmol/l (norma < 80, pozitivni >150).

Bratr mél hladinu 7 nmol/l. Kontrolni odbér po 4 dnech a stabilizaci pacientova stavu ukazal
hladinu 17 OHP 13 nmol/l.

Zavér: Z uvedenych kasuistik vyplyva, ze ani lehce pozitivni hodnoty screeningu CAH u
donosenych novorozencl nelze podceinovat, ale naopak u nezralych déti je interpretace vyrazné
ovlivnéna aktualnim zdravotnim stavem a ¢astéji se setkavame s faleSné pozitivnim nalezem.

NEJKRASNEJSi NEVESTA ROKU
D. Zemkova, S. Kolouskova
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Pediatricka klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Nedavno jsme navstivily v porodnici nasi byvalou pacientku, ktera porodila jiz druhou zdravou
hol¢i¢ku. Pro¢ takova radost? Milena se narodila v roce 1979. Porodni vaha a délka byly 2800g/
48 cm. lhned po narozeni zaujala pozornost malformace genitélu klasifikovana jako Prader lIl.
Zahy se pridalo zvraceni. Diagndza kongenitalni adrenalni hyperplazie se solnou poruchou byla
stanovena ve véku 14 dnu. Byla zahajena lécba hydrocortisonem a fludocortisonem. V prvém
roce zivota doslo podobné jako u ostatnich lécenych pacientl k rustové retardaci, v 1,5 roce
méfila 76 cm (-1,6 SD). Po snizeni davek glukokortikoidii se rist urychlil, od 3 do 8 let rostla
mezi 10. a 25.P. Laboratorni nalezy i kostni vék, ktery nebyl urychlen, svéd¢ily pro dobrou
kompenzaci. Na ristové krivce presto vidime urychleni od 8 let (M2 v normé v 10,9 letech) a
nizsi zbytkovy rust po menarche (13,5 r) nez ve zdravé populaci. Finalni vyska byla 162,9 cm (-
0,6 SD) nevyznamné nizsi nez cilova podle rodicu 165 cm. BMI byl 18,6 (-1,1 SD). Vyvoj délohy
a vajecniku byl podle sonografickych vysetreni v normé, menstruaéni cyklus pravidelny. Plastika
pochvy byla provedena ve véku 20 let. Pacientka neméla zadné znamky virilizace a v roce 2002
zvitézila v soutézi o nejkrasnéjsi nevéstu roku. Spontanné otéhotnéla pul roku po vynechani
antikoncepce, prvni hol¢icka méla 2850g/47 cm, nyni porodila dalsi zdravou divku 3100g/47 cm.
Po celé sledované obdobi Milena dostavala nizsi davky lékd nez vétSina ostatnich pacientek a
presto byla po strance rustu, fertility i laboratornich nalez( lépe kompenzovana. Je homozygot
pro mutaci lle172Asn patfici do skupiny B mirnéjSich mutaci, spojenych nejéastéji s prostou
virilizujici formou. Je vSak znamo, ze pfitomnost mirné mutace dobrou kompenzaci nezaruéuje.
A tak za hlavni pfi¢inu dobré kompenzace budeme nadale povazovat dobrou spolupraci
pacientky a jeji rodiny.

Problematika je fesena s podporou VZ MZ CR 000064203

OBTIZNA KOMPENZACE U DiVKY S CAH A TRANSVERSOSTOMIi A ATAKAMI PRUJMU
J. Kytnarova', P. Pokorna', E. Hrabincova?, . Vychodilova?, J. Zeman'

Klinika détského a dorostového lékarstvi 1. LF UK a VFN, Praha, 2Centrum molekularni biologie
a genové terapie FN Brno

Divka se narodila z 1. rizikového téhotenstvi zdravych nepfibuznych rodi¢t ve 34. gestaénim
tydnu s porodni hmotnosti 1440 g a délkou 40 cm. Intrauterinni ristova retardace byla zjiSténa
jiz prenatalné.

Po narozeni byla zjisSténa malformace zevniho genitalu (Prader lll). Bylo vysloveno podezieni na
kongenitalni adrenalni hyperplazii (CAH). Treti den Zivota byla provedena laboratorni diagnostika
a zahajena substituéné — supresni lé¢ba glukokortikoidy a mineralokortikoidy. Cytogenetické
vysetieni ukazalo karyotyp 46,XX. 17-OH-progesteron byl pred zahajenim lécby 153,2 nmol/l a
diagnéza CAH na podkladé deficitu 21-hydroxylazy byla potvrzena na molekularni trovni (divka
je homozygot pro chymérni gen CYP21P/CYP21/CYP21P/CYP21). Treti den zivota se vSak u divky
objevuji i opakované poruchy pasaze gastrointestinalnim traktrem a opakované septické stavy
enterogenniho pivodu. Irrigografické vysetieni neprokazalo jednoznacnou obstrukci, ale pro
trvajici obtize byla na détské chirurgii indikovana transversostomie. V pooperac¢nim pribéhu i
dale v kojeneckém véku se i pfi terapii opakované rozvinuly ataky solné poruchy obvykle
spojené s vyraznymi ztratami tekutin stomii az 500 ml /den (Na klesalo az na 119 mmolll,
K stoupalo az na 7,8 mmol/l, PRA maximalné 53,1 ugl/l/hod). Divka opakované vyzadovala
parenteralni terapii a jen obtizné se dafrilo dietnimi opatfenimi ztraty tekutin snizovat. Divka ve
véku 7 mésicl (gestacni vék 6 mésict) méfi 59 cm, ristové tempo je (- 3,3 SDS korig. véku) a
vazi 4030 g (- 1,06 SDS k délce = 15.percentil k délce). Uspokojivou kompenzaci vnitiniho
prostiedi lze udrzet jen vysokymi davkami glukokortikoidi a stoupajicimi davkami
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mineralokortikoidl (Hydrokortison v davce 12-20 mg/m2, Fludrokortison 0,05-0,075 mg/den) a
substituci solemi (NaCl 3-4 g denné). Na doporuceni chirurgl vracime obsah transversostomie
do distalniho pahylu, ale soucasné i schirurgy diskutujeme moznost uzavieni
transversostomie.

Poadporeno projektem IGA MZNR/9374-3.

JSOU NASE ANAMNEZY DOKONALE ?
l. Plasilova’, B. Kalvachova?
'Endokrinologicka ambulance, Pardubice, 2 Endokrinologicky ustav, Praha

Na endokrinologické vySetreni prichazi Bara v doprovodu otce ve 4,5 letech pro pdl roku trvajici
pubické ochlupeni s postupnou progresi. Rodinna anamnéza bezvyznamna, narodila se
v terminu, zavaznéji nestonala a nebyla hospitalizovana.

Pri vySetfeni je patrné pubické ochlupeni (P2, Al, M1) a napadna peniformni Klitoris. Kostni vék
je urychlen o 2,5 roku, ristova rychlost je v poslednich 2 letech nad 99. percentilem. Podezreni
na blok steroidogeneze potvrzuji provedena vysetieni (Tab. 1), hladiny Na, K, PRA a aldosteronu
jsou v norme.

Tabulka ¢.1

laboratorni vysetreni pacient fyziolog.hodnota
kortizol 168 nmol/l 250 nmol/l

17 - hydroxyprogesteron | 105,42 nmol/l do 2,9 nmol/l
testosteron 4,14 nmol/l do 0,6 nmol/l
androstendion 11,79 nmol/l do 5,8 nmol/l
17-hydroxypregenenolon |30,3 nmol/l do 7,4 nmol/l
ACTH 130 pg/ml do 70 pg/ml

K zajimavému obratu dochazi v okamziku, kdy je Bara odeslana na gynekologické vysetreni.
Poprvé se setkavame s matkou, ktera si vySetfeni dcery nepreje. Je obtizné dozvédét se pravé
divody matcina postoje, ale po mirném psychologickém natlaku se dozvidame, ze pro stejny
problém byla i ona v détstvi lééena a vySetfovana (EU) a podstoupila gynekologické vysetteni,
coz pro ni byl traumatizujici zazitek. Zcela nahodné zjistujeme, ze Bara byla ve dvou letech
hospitalizovana pro rychle vzniklou zavaznou hyponatremickou dehydrataci. Jiz v té dobé bylo
doruc¢eno endokrinologické vysetreni, na které se nedostavili.

Zahdjili jsme supresné-substituéni terapii hydrokortizonem a oéekavame, ze genetické vysetieni
potvrdi prostou virilizujici formu vrozené adrenalni hyperplazie pfi deficitu 21-hydroxylazy.

Matka pacientky projevy adrenarché praecox od 6. roku véku, v9 letech ACTH test prokazal
deficit 21- hydroxylazy - prostou formu vrozené adrenalni hyperplazie. V 15 letech hydrokortizon
vyménén za dexametazon, pozdéji pfidan CPAat prvnich 10 dni cyklu. V19 letech na prani
partnera pacientka preruSuje supresné-substitucni terapii. Po pul roce prekvapivé androgenni
spektrum zcela v normé, doporuceni v Ié¢bé pokracovat pozbyva argumentaéni podklad, nase
kontakty se prerusuji. Po jedenacti letech jsme zvédavi na jeji aktualni ukazatele steroidogeneze,
predstava pozdniho enzymového vyzrani je pouze hypoteticka.
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PRIBEH MALE HANICKY
J. Klabochova
Nemocnice U Sv.Jifi, Plzen

Hanicka se narodila v roce 1997 v 30. tydnu rizikové gravidity. Vazila 740g a méfila 36cm. Po
porodu byla pfes 2 mésice hospitalizovana na novorozeneckeé JIP.

Ma DMO, do 5 let nechodila. Byla rehabilitovana a v 5 letech prodélala operaci Achillovych Slach
s naslednou sadrovou fixaci. Po snéti sadry matka pozorovala zvySené ochlupeni DK a par
tmavych chloupk na genitalu.

Do nasi ordinace pfichazi v 6 letech o berlich drobna hol¢icka s hmotnosti 15 kg a vySkou
104cm, jeji ristova kivka je hluboko pod 3.percentilem. VySetreni prokazalo lehce zvySenou
hladinu 17 OHP, normalni gonadotropiny, biochemismus v normé, kostni vék odpovidal véku
kalendainimu.USG vysetfeni nadledvin a malé panve bylo v normé. Matka (zdravotni sestra) se
obavala Synactenového testu. Tak jsme Hanicku dale jen sledovali. Béhem dalSich 10 mésic
doslo k urychleni rlstu, za tu dobu vyrostla Hanicka o 10 cm, doslo k urychleni kostniho zrani o
2 roky. Klinicky se adrenarché zvyraznila, ma i ojedinélé chloupky v axilach. Lab. prokazana
bazalni hladina 17 OHP postupné se zvysujici od 18,4 nmol/l, za mésic 37,7 nmol/l a nasledné
51,7 nmol/l. Ostatni androgeny zvySeny mirné. Provedené CT nadledvin bylo normalni. Zahajena
terapie hydrokortizonem s dobrou toleranci, doslo k zlepSeni stavu vyzivy, ristové tempo bylo
piiméiené. Po 3 mésicich kortikoidni IéEby se pfi kontrolach objevuje zvySena hladina kalia s
maximem 5,8 mmol/l, bez hyponatrémie. Protoze jde o dité tézce postizené a matka je velmi
uzkostna, tak jsme dalSi vySetreni neprovadéli. Pridali jsme Fludrocortison, postupné se hladina
drasliku upravila a dité vypada vyborné. TK je trvale normalni. Hladina 17 OHP se po nasazeni
hydrokortisonu vratila k normé.

Hanicka chodi nyni do 1.tfidy, kterou zvlada s asistenci. Jeji hmotnost je 26 kg vyska 122 cm.

Z pribéhu onemocnéni a terapeutického efektu usuzujeme na neklasickou formu CAH - deficit
21 hydroxylazy se solnou poruchou u piivodné tézce nezralého ditéte.

PRIBEH ANET, KTERA NECHTELA PRESTAT SPORTOVAT
B. Obermannova’, O. Hnikova? F. Votava?, J. Lebl’
Pediatricka klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha, 2Klinika déti a dorostu 3. LF UK a FNKV, Praha

Anet se narodila z fyziologického téhotenstvi nepfibuznym zdravym rodi¢um. Méla porodni
hmotnost 3100 graml a délku 50 cm, zjisténa virilizace genitalu Prader IV, karyotyp 46 XX. Na
zakladé téchto nalez(i a laboratornich nalezu hyperkalémie a hyponatrémie byla stanovena
diagnéza kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH), forma se solnou poruchou. Jesté
v novorozeneckém véku byla nasazena lééba Hydrocortisonem, Fludrocortisonem a kuchynskou
soli. Genetické vySetfeni prokazalo homozygotni deleci genu CYP27, vedouci k absolutnimu
deficitu enzymu 21-beta-hydroxylazy.

Anet byla nejprve lééena ve Francii, kde ji byla v prvnim roce provedena feminizaéni plastika
genitalu. Kdyz byla tfileta, rodina se prestéhovala zpatky do Cech. Anet od Gtlého détstvi aktivné
sportovala. Nejprve byla substituovana Hydrocortisonem a Fludrocortisonem v doporué¢eném
davkovani. Vzhledem k neadekvatni fyzické zatézi, kterou kazdodenné podstupovala, méla pfi
ambulantnich kontrolach vysoké hladiny 17-OHP. Proto ji byla navySovana davka
Hydrocortisonu. Divka byla poprvé hospitalizovana ve véku 16 let pro bolesti bficha, unavu a
stenokardie, které nastaly po sportovnim soustiedéni, kde si opét navysovala davku
Hydrocortisonu. P¥i prijeti vazila 54 kg, méfila 148 cm (pod 3. percentilem), BMI bylo 25 kg/m?
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(95. percentil), habitus byl cushingoidni. Nejednalo se o akutni adrenalni krizi. Béhem
hospitalizace jsme zjistili fadu problém( vychazejicich z dlouhodobého svévolného navySovani
substituénich davek Hydrocortisonu: Systolicko-diastolickou hypertenzi, hypertenzni retinopatii
na o¢nim pozadi, primarni amenorheu s prepubertalnim typem délohy a malou velikosti ovarii pfi
hypogonadotropnim hypogonadismu, pfi vyvoji puberty M3/P2 a progresivni ristovou retardaci.
Anet rostla do deviti let véku v pasmu kolem 50. percentilu, poté v grafu klesala a od dvanacti let
roste pod tretim percentilem. Kostni vék ve véku 16 let byl opozdén o 2,5 roku.

Béhem hospitalizace jsme optimalizovali substituéni Ié¢bu. Anet byla reedukovana, doporugili
jsme ji navySovat davky pouze pfi zdvaznych stresovych situacich a omezit sportovni aktivity.
Byla pouéena, Ze sportovat do fyzického vyéerpani je pfi CAH nevhodné.

Problematika je resena s podporou VZ MSMT CR 0021620814,

Gonady

CO SE MUZE SKRYVAT POD DIAGNOZOU INFEKCE MOCOVYCH CEST
L. Lisa
Endokrinologicky ustav, Praha

Je popsan 4lety chlapec, vysetfovany pro infekci dolnich mocovych cest. Je z 1. normalné
probihajiciho téhotenstvi. Po narozeni byla zjiSténa penilni hypospadie. Pro opakované infekty
hornich dychacich cest a recidivujici infekce mocovych cest nebyla tato porucha v té dobé
upravena. Moceni bez problémd. Skrotum jen naznacené rozstépeno, vlevo hmatna gonada. U
chlapce byla naslepo nasondovana uretra a vyslovena pochybnost, zda jde o rozsifenou uretru
¢i vaginu. Nasledovalo vysetieni genetické, hormonalni, auxologické a psychologické. Pri
genetickém vysetreni zjiStén karyotyp 45X/46XY (55:45), hormonalni vysetieni (T, DHT, A, GT,
SHBG) v hodnotach odpovidajicich véku ditéte. Pfi sonografickém vySetieni bfiSni dutiny
popsana déloha. Vyskové chlapec odpovida 7. percentilu ¢eské populace. Po rozmluvé s rodice
provedena revize, vpravo nalezeny v bfisni dutiné v rudimentalni gonadé nepravidelné kanalky
mesonefritického plvodu, v nékterych ¢astech charakteru tuby. V levé gonadé byly kanalky
vystlané nezralymi Sertoliho buiikami, byly pfitomny spermatogonie. V oblasti ductus deferens
nepravidelné meso- a paramesonefritické kanalky. Obé gonady byly odstranény. U chlapce
doslo ke zméné matrikalniho pohlavi. V puberté pacientka lééena substituéné Zzenskymi
pohlavnimi hormony. V dospélosti méfi 160 cm, ma pseudomestruaci, déloha se vyvinula do
adultniho typu, ma zenské sekundarni pohlavni znaky, pracuje jako zdravotni sestra. Ma
heterosexualni vztah. Diagnéza: smisena gonadalni dysgeneze (MGD).

PRIMARNI AMENOREA U 18LETE DIVKY
H. Gerzova!, E. Silhanova?, R. Cufik3

1Porodnicko gynekologicka klinika FN Ostrava, 2 Oddéleni lékaiské genetiky FN Ostrava, 3Ustav
patologie FN Ostrava

Osmnactiletd Katka byla odeslana obvodnim gynekologem s diagnézou ,,amenorea primaria“.
Na genetickém oddéleni jiného zdravotnického zafizeni byl proveden karyotyp 46,XY. Zavér znél
»Syndrom testikuldarni feminizace”s nefunkénimi testes, chybéjicim ochlupenim, s aplazii délohy
a pochvy. Bylo ji sdéleno, ze nikdy nebude menstruovat a nebude mit déti, protoze nema délohu
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a postizena varlata je nutno operaéné odstranit. PFi gynekologickém vysetieni jsme zjistili
diskrepanci klinického nalezu s genetickym vysetfenim, se kterym byla odeslana k operaci.

Katka méfi 160 cm, vazi 55 kg, ma ochlupeni zenského typu. Prsy ma malé, spiSe tukové, prsni
zZlaza spofre vyvinuta. Anamnesticky bez pozoruhodnosti, pohlavni styk udava Katka pravidelny a
zcela bez problémi. Gynekologickym vysSetienim zjiStujeme normainé utvarena zevni rodidla,
defloratni hymen pochvu dostateéné délky, je pritomen zietelny Cipek délozni a palpacné
jednoznaéné verifikujeme délohu pubertalniho typu, gonady jsou drobné, protahlé, ulozené vice
lateralné. Ultrazvukové vysetreni potvrzuje pfitomnost délohy a protahlych gonad oboustranné
s jemné zrnitou strukturou, ktera neodpovida obrazu ovarii. Ma vysoké hladiny gonadotropin(i
FSH 146,3 IU/l, LH 68,6 IU/I, nizky estradiol 0,015 a normalni hladinu testosteronu 1,73 nmol/l.
Vzhledem k diskrepanci nalezu vySetfujeme znovu karyotyp z periferni krve, ktery potvrzuje
Cistou linii 46,XY. Stanovujeme pracovni diagnézu ,Dysgenesis gonadalis 46XY, (Swyer
syndrom susp.)".

Provadime indikovanou gonadektomii laparoskopickou technikou, verifikujeme uterus
pubertalniho typu, tuby jsou pfitomné, gonady jsou oboustranné zménéné ve vazivové bélavé
pruhy. Déloha je ponechana in situ. Histopatologické vysetieni prokazuje oboustranné struktury
incipientniho  gonadoblastomu. Pooperaéni pribéh je bez komplikaci. Nasleduje
estrogengestagenni substituce kindukci puberty, vyvoji uteru a navozeni menstraéniho
krvaceni. Nyni Katka pravidelné menstruuje a vyvoj uteru i prsd probiha priznive.

Diagnézu ,syndrom ftestikuldarni feminizace” jsme u Katky revidovali a potvrdili definitivni
diagnézu Swyerova syndromu véetné mozné budouci reprodukéni funkce s darovanym
oocytem.

CO JE PRICINOU HIRSUTISMU A PRIMARNi AMENOROE U 14LETE LUCIE?
M. énajderovét M. Kubelkova?, L. Teslik3, D. Zemkova', M. Pechova#*

TPediatricka klinika, UK-2.LF a FN Motol, Praha, 2Détské oddéleni, Klaudianova nemocnice,
Mlada Boleslav, 3Gynekologicko-porodnicka klinika a 4Ustav klinické biochemie a
patobiochemie, UK 2.LF a FN Motol, Praha

Popis pfipadu: Lucie pfisla k vySetieni ve véku 14,3 r. pro hirsutismus. Dosud zavazné
nestonala, obtize neuvadi. Jeji matka méla ,problém otéhotnét”, jinak je rodina bez zatéze.
Sonografie nadledvin neprokazala patologické odchylky, pohlavni vyvoj podle Tannera: M4, P5
muzsky typ, virilizace zevniho genitalu neni patrna, menarche 0, FG score 13, vySka stredni
157,4 cm (v souladu s rodici), hmotnost 72 kg, BMI 29 kg/m?2,

Vysetieni: sérové hladiny hormond (ranni odbér): FSH 4,5 1U/l, LH 4,0 IU/I, prolaktin 7,0 ug/l, T
1,8 nmol/l, DHT 0,6 nmol/l, DHEA 36,8 nmol/l, estradiol 201 pmol/l, progesteron 3,2 nmoll/l,
kortizol 349 nmol/l, 17-OHP 1,5 nmol/l, A-dion 7,1 nmol/l, SHBG 14,7 nmol/l, index volného T
vypoctem 12, ACTH 26,6 ng/l. ACTH stimulaéni test neprokazal blok a drenalni steroidogeneze.
Porucha lipidového spektra neprokazana, HbA1c 3,7%, iontogram v normé, C-peptid 2099 pmol/l.
Karyolyp 46, XX. Gynekologické vysetreni a sonografie: nezobrazena déloha ani ovaria. Pochvu
se nepodafilo nasondovat. CT7: nalezen pruhovity rudiment délky 30 mm bez lumen, ovaria
v malé panvi nediferencovana.

Diagnosticka rozvaha: Lze amenoroe u Lucie ve véku 14,3 r pokladat jesté za fyziologicky stav ?

Lze v jejim pripadé uvazovat o poruse vyvoje Miillerovych vyvodi ? Jak si vysvétlit ,,chybéni
ovarii“ pfi zobrazovacim vysetreni u divky s normalnim vyvojem prsi a normalnimi sérovymi
hladinami FSH, LH a E2 a zenskym karyotypem ? Co je pfi€¢inou hirsutismu ? Je Lucie divka ?
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Zavér: Co je pri¢inou obtizi u Lucie ? Jak by mélo probihat dalSi vySetreni ? Lze hormonalni
IéEbou zlepsit vyvoj délohy ? Lze lé¢ebné ovlivnit hirsutismus ?

BOLESTI BRICHA A GALAKTORHEA
0. Magnova', V. Bajéiovaz, N. Filova3

11.Détska interni klinika LF a FN Brno, 2 Klinika détské onkologie LF a FN Brno, 3Détské oddéleni
Méstska nemocnice Ostrava

13leta divka byla pfijata na détské oddéleni spadové nemocnice k vysSetieni pro rok trvajici
bolesti bricha. Jiz vstupni ultrazvukové vysetfeni odhalilo zavaznou patologii — expanzivni utvar
pruméru 8 cm v oblasti pravého ovaria.

Podrobna anamnéza zjistila asi rok trvajici sekreci z prsou a genitalu. V dobé prvniho vysSetieni
byla divka eutroficka, pubertalni, M4 PH2 dle Tannera.

Diagnosa tumorosniho postizeni ovaria byla tedy zcela zjevna. Nadory ovarii mohou vychazet ze
tii bunéénych fad - bunék germinalnich, stromalnich a epitelialnich, mohou byt hormonalné
aktivni, ne vzdy se vSak jejich endokrinni aktivita projevi klinicky a mohou byt svoji povahou jak
maligni, tak benigni. Zasadni v jejich lé¢ebném postupu je chirurgicka resekce s maximalnim
ohledem na zachovani reprodukénich funkci. V pfipadé malignity nasleduje chemoterapie
s intenzitou dle rozsahu postizeni. U nasi pacientky nebyly tumor markery svédg¢ici pro malignitu
(AFP, HCG, Ca 19.9, CA 125) zvySeny.

Galaktorhea je neadekvatni sekrece mléku podobné latky z bradavek. Nejéastéjsi pri€inou
galaktorhey je hyperprolaktinémie. U nasi pacientky jsem zjistili hladiny estradiolu a
progesteronu mnohonasobné vyssi presahuijici hladiny u téhotnych zen a suprimované hladiny
gonadotropinu. Nalez byl spojen s vyznamnou hyperprolaktinémii a lehce zvysenyni hladinami
androgenu. Po vylouceni prolaktinomu jsme stav uzavieli jako feminizujici tumor ovaria vedouci
k hypeprolaktinémii, ktery se objevil v pribéhu oekavané spontanni puberty.

Nador byl kompletné extirpovan, histologicky hodnocen jako tumor ze stroméalnich bunék se
steroidni aktivitou, nevykazoval znamky malignity. Po operaci se objevilo pseudomenstruaéni
krvaceni a nasledné do 6 mésicl nastoupil pravidelny mestruacni cyklus.

| pfes podavani kabergolinu a normalizaci hladiny prolaktinu galaktorhea pretrvavala jesté
nékolik mésicu.

ATYREOZA - SOUCGAST KLINICKYCH PROJEVU CHROMOZOMALNi ABERACE NEBO NAHODNA
KOINCIDENCE ?

D. Mayerova, A. Santava?

1Endokrinologicka ambulance v Olomouci, 2Ustav lékaiské genetiky a fetalni mediciny FN a UP
Olomouc

Filip se narodil zdravym rodi¢im, v terminu, zahlavim (3500g/52cm), kiiSen nebyl, ikterus nemél.
Hare prospival, byl apaticky, Spatné sal. Mél opozdény PMV s hypotonii, byl bledy, mél hruby
hlas, umbilikalni hernii a hepatomegalii. Ve véku 5 mésici mu byla stanovena diagnéza
kongenitalni hypotyreézy (TSH 140,7 mUIIl a TT4 6,5 nm/l) (narodil se v obdobi pred
celoplosnym SKH). Stitna zlaza nebyla zobrazovacim vySetfenim nalezena. Zahajena lééba L-
tyroxinem a hydrokortizonem. V pribéhu substitucni 1é¢by byl upraven rychleji vyvoj somaticky,
nez vyvoj psychomotoricky. Byl opozdén vyvoj ieci, mél dyslalii a spastickou balbuties.
Psychologické vysetieni potvrdilo mentalni kapacitu v oblasti vy$Siho priméru (IQ 102), ale
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neverbalni (kognitivni) slozka byla na dolni hranici (IQ 88). Prospéch mél dobry, az na problémy
s matematikou. V 15 letech zjiSténa tézka nedoslychavost smiSeného typu s prevahou percepéni
poruchy, nosi sluchadla. Vysetieni CT pyramid a zadni jamy lebni jsou bez patologie.

Ve 21 letech zjiSténa u Filipa hypoplasticka testes (dle USG pravé 18 mm a levé 23 mm v podélné
ose), vysoké hladiny gonadotropinli (FSH 49,44 miU/ml, LH 20,51 miU/ml), PRL 10,26 ng/ml,
testosteron 9,84 nmol/l. Filip byl astenicky (195 cm/80 kg) s delSim dolnim segmentem,
sekundarni pohlavni znaky A 4/5, Pu 3/5, G 3/5 dle Tannera, lehka gynekomastie (M2). VySetieni
karyotypu potvrdilo Klinefelteriv syndrom (47,XXY). Substituce androgeny (ktera bude spolu s
L-thyroxinem celozivotni) vedla k normalizaci hladiny testosteronu. Vzhledem k osteopenii
prokazené DEXA vySetfenim podavano kalcium. Absolvoval stfedni Skolu s maturitou, nyni
pracuje jako skladnik. Léky uziva svédomite.

Incidence Klinefelterova syndromu je 1,2:1000 narozenych chlapci. Podobné jako u jinych
chromosomalnich aneuploidii je u néj ¢astéjsi vyskyt autoimunitni tyreoiditis. Atyreéza je tedy
s néjvétsi pravdépodobnosti pouhou nahodnou koincidenci.

OBTiZNE DOSPiVANI ANEB KLOPOTNA CESTA K DIAGNOZE

J. Zimova

Détska endokrinologicka ambulance MéN v Litoméricich

Popsany kazuistiky chlapct s nékterymi odlisnymi klinickymi projevy, ale stejnou diagnézou.

1. Jirka (22lety) je socialné slabého prostredi. V 5 letech orchidopexe pro klouzavé varle vpravo.
Lehka retardace puberty, neurastenické potize, poruchy chovani.V I8 letech prodélal
epididimitidu, po odlééeni zjisténa atrofie varlat. Vazi 65 kg , méfi 175 cm, ma méné vyvinuté
svalstvo, mirné SirSi panev, jemné rysy obliceje, vySe posazeny hlas, je bezvousy. Ma mirnou
gynekomastii, pubické ochlupeni s rovnou hranici. Obé testes mala, hypotonicka, objem 5-6 ml.
Laboratorni hodnoty — normalni testosteron, LH a FSH vysoké, PRL norm.

2. Jaroslav (16,5 lety) byl poslan pro nizké TSH zjiSténé pfi hospitalizaci v 15 letech. Je po
operaci oboustranného kryptorchismu ve 3 letech. Absolvoval zvlastni Skolu, nyni zkousi uz treti
ucebni obor, ma kazerniské potize i v integraci mezi vrstevniky. Vazi 69,5 kg a méfi 179 cm.
Kromé lehké psychickeé retardace ma i retardaci puberty, s hypotrofii varlat (6 ml) a gynekomastii
vice vlevo, kde zlaznata tkan 3-4 cm. Tvar ma bezvousou s akné. Z laboratornich vysSetieni norm.
TSH, vysokeé LH, FSH, nizky testosteron.

3. Pavel (13lety) byl sledovan od 6 let pro prostou strumu a mirnou nadvahu. Je vysoky a stale
rychle roste, nyni méfi 178 cm a vazi 65 kg, ma stihlé koncetiny, tukovou vrstvu kolem pasu,
utlejSi ramena a jemnou plet. Je sledovan i pro poruchu imunitniho systému, mirné deformity
holeni a svalovou slabost. Pfi vysetieni vedle nevyznamné strumy zjistén hypogenitalismus
s objemem testes kolem 4 ml, ktery byl diivodem k dal$imu vySetieni. Nizké hodnoty FSH, LH,
ke genetickému vySetreni.

U vSech tfi je diagnéza stejna — Klinefelteriv syndrom.

Literatura uvadi jeho fekvenci 1:450-1000 zivé narozenych chlapci. Casto je rozpoznan az
v dospélém véku pfi potizich v partnerskych vztazich a infertilité postizenych muzd. V klinickém
obrazu je vzdy atrofie varlat s oligospermii az azoospermii, ostatni fenotypické znaky mohou byt
vyznaceny s riiznou intenzitou. Lé¢ba neni kauzalni, jen substitucni testosteronem.
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