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Paadatelé:
Pracovni skupina prostskou endokrinologiCeské pediatrické spaleostiCLS JEP

Dé&tska klinika Fakultni nemocnice v Hradci Kralové

Pracovni dny &ské endokrinologie se uskutely po étyiech letech oft v Hradci Kralové, tentokratipmo

v historické budo¥ Nového Adalbertina. Jejich padatelem byl ofg MUDr. David Neumann, PhD, se kterym
spolupracovala MUDr. Ivana Plasilova.

Zahdjeni di mglo neobvykle dstojny ramec. Promluvili aifomné pozdravili 8kan LF UK v Hradci Kralové
prof. MUDr. Vladimir Paltka, CSc.feditel FN v Hradci Kralové doc. MUDr. Leo$ HegeS€, a pednosta
Détskeé kliniky LF a FN prof. MUDr. Milan Bayer, CSc.

LetoSni jubilejni Dny dtské endokrinologie byly mintédné z skolika hledisek. Poprvé se jich aktivn
zWastnil zahrariini host (pokud negitdmecasté navévy nasich milych koleg ze Slovenska) — dr. Jones

z Glasgowa, kde dr. Neumann v roce 2008 absohexal klinickou stdz Evropské spdleosti dtské
endokrinologie. Ozdobou Dirdétské endokrinologie tentokrat byly nejefednasky laureatek ceny o nejlepsi
publikaci, ale zejménarpdnasky nasichitvyznamnych fedki a witelt — doc. Aloise Kopeckého, prof. Olgy
Hnikové a prof. Lidky Lisé. A korim¢ — sobotnttasti odborného programu secagtnili také prakiiti I€kati pro
déti a dorost z Hradeckého a Pardubického krajekp@ byly kazuistiky z éské endokrinologie vitanym
zpestenim jejich postgradualniho vddvani a podétem pro dalSi spolupraci stdkymi endokrinology.

Pristi setkani v roce 2010 bude hostit prim. MUDrogtav Skvor, CSc., a uskuétd se v Usteckém kraji.

Prof. MUDr. Jan Lebl, CSc.

PREHLED SDELENi A ABSTRAKTA

PREDNASKY Z HISTORIE D ETSKE ENDOKRINOLOGIE V CESKYCH ZEMICH
HISTORIE LECBY LIDSKYM RUSTOVYM HORMONEM U NAS

doc. MUDr. Alois Kopecky, CSc.

POCATKY DETSKE ENDOKRINOLOGIE VCESKU - PROFCiZKOVA-PISAROVICOVA

prof. MUDr. Olga Hnikova, CSc.

HISTORICKY POHLED NA URCOVANI POHLAVI



prof. MUDr. Lidka Liséa, DrSc.

PREDNASKY LAUREATEK CENY PRACOVNI SKUPINY D ETSKE ENDOKRINOLOGIE CPS O
NEJLEPSI PUBLIKACI CESKEHO AUTORA V CASOPISU S FAKTOREM IMPAKTU V ROCE 2008

Kategorie do 35 letdku:

AUTOSOMAL INHERITANCE OF DIABETES IN TWO FAMILIES GIARACTERIZED BY OBESITY AND
A NOVEL H241Q MUTATION INNEUROD1

Gonsorikova L., Pfihova S., Cinek O., Ek J., Pelikanova T., JorgeiseRiberg H., Pedersen O., Hansen T.,
Lebl J.

Pediatric Diabetes, 2008, 9 (Part Il), 367-372

Faktor impaktu 2,314

Kategorie bez rozdilugku:

UNUSUALLY SEVERE PHENOTYPE OF NEONATAL PRIMARY HYPEPARATHYROIDISM DUE TO A
HETEROZYGOUS INACTIVATING MUTATION IN THECASRGENE

Obermannova B., Banghova K., Sumnik Z.,/Bkova H.M., Betka J., Fencl F., Kolouskova S., Kide Lebl J.
European Journal of Pediatrics, 2008, publisheddloé print DOI 10.1007/s00431-008-0794-y

Faktor impaktu 1,277

NADLEDVINY

NEOBVYKLA PRICINA NEPROSPIVANI U DVOUMESICNIHO KOJENCE

Fencl F!, Banghova K, Blahova K, Vejvalkova $, Kolouskova $, Lebl J*

! Pediatricka klinika UK - 2. LF a FN Motol, V Uva8#, 150 06 Praha 5 - Motol

2 Ustav biologie a lékské genetiky UK - 2. LF a FN Motol, V Uvalu 84, TOPraha 5 - Motol

Dvoumgsiéni chlapec s bezvyznamnou rodinnou a perinatalinagzou byl dopotien k vySateni pro
neprospivani, dystrofii, zvraceni a hypotonii. Vengsicich ¥ku mgl stejnou hmotnost jakarppropuseni

z porodnice. B prijeti k hospitalizaci byla zjigha €zka hyponatrémie (120 mmol/l) a hyperkalémie (7,0
mmol/l). Zah4jili jsme parenteralni korekci iontagiu a vylodili kongenitalni adrenalni hyperplazii (CAH)
zpisobenou deficitem 21-hydroxylazy - hodnotyaifiydroxyprogesteronu byly opakovanormalni. Bi dalSim
vySetovani byly zjiS&ny vysoké hodnoty svalovych enzyr{CK 37,72ukat/l, CK-MB 99ug/l), myoglobinu
(212pg/1), izolovana hypertriglyceridémie (8,67 mmoHlysoké hodnoty glycerolu v plazra mai. Na
zakladk této kombinaceifiznaki bylo vysloveno podéeni na diagn6zu mikrodeleiho syndromu Xp21 (Xp21
contiguous gene deletion syndrome). Uvedena mikecdepostihuje sousedici gepX1 (zodpowdny za
kongenitalni adrenalni hypoplazii - AH@OMD (Duchennova svalova dystrofie)aK (deficit glycerolkinazy)

na kratkém raménku X chromozomu. Patologicky vyeskeBCTH testu (sérovy kortizol 125 nmol/l za 60 oitin



po podani 0,75 mg Synacthenu®) potvrdil diagn6zuCARroto jsme zahajili substitni terapii
mineralokortikoidy a glukokortikoidy, ktera vedlalipraw iontogramu. Genetické vy$eni nasled& prokazalo
deleci celéhdMD genu, delece sousednibihX1aGK geni je vzhledem ke klinickému obrazu velmi
pravéEpodobna (vySéeni €chto geri stale probiha). V s@asnosti je pacient na substitil terapii kortikoidy,
iontogram je v norfy hmotnosta prospiva, rehabilituje. Dlouhodobéa progn6za paaigamvSak nejfizniva,
limitujici je predevSim delece celéfxMD genu.

Podpageno VZ MSM 0021620814

TESTICULAR ADRENAL REST TUMORS A PRAZDNE TURECKE $H.O U PACIENTA S
KONGENITALNi ADRENALNI HYPERPLAZII

Klabochova J,Hana V?

'Nemocnice U Sv.#i Plzei

23. interni klinika VFN a 1. LF UK, Praha

Nyni 24lety pacient je &en od novorozeneckéhaku pro kongenitalni adrenélni hyperplaziii (CAH)ss#nou
poruchou pi deficitu 21-hydroxylazy .V &stvi rostl trvale na 50. percentilu, kostikwbyl mirns urychlen a
rast ukorgil v 16 letech s vy$kou 170 cm. Je obézni, BMkgar.

Po ukoreni ristu byl pacient kratcedén Dexametazonem, ale pro Spatnou toleranaishAmotnosti a rozvoj
strii byla ot zavedena terapie Hydrocortisonem. Fludrocorttsgrmponechan po celou dobuwhy. Hladiny 17-
hydroxyprogesteronu (17-OHP) bylyi gubstituci trvale zvySené, ale vzhledem k dobrétmickému stavu
jsme davku kortikoifl nezvySovali. Od roku 2002 byldén pro periferni hypotyredzu (TSH 6,5 miU/I, fT4.8,
pmol/l). Sonograficky nebyly ve stitné Zlaze znamalytu, objem byl normalni, protilatky nebyly zvySené.
Ultrazvuk nadledvin byl oboustraéin norne, ledviny pak bez patologického nélezu. V té &dabival pacient
Hydrocortison ve zvySenych davkach 20-10-12,5 nhgg#ecortison 0,05 mg, Euthyrox 3@ deni. Pacient
byl bez problém, vystudoval sedni Skolu, v zagstnani byl spokojeny.

V roce bylo 2007 pro menSi hrbolata testes provedétnazvukové vyséeni. Nadledviny byly bez prokazanych
patologickych zrén, na varlatech byly oboustrahspati ohranéené nehomogenni oblasti, vpravo 7,9 ml,
vlevo 8,6 ml, skvrnité s minimalni vaskularizactcimzejici z obou hil kde byly i susp. fibrotické z&ny.
Tumorosni markery byly negativni. Hladina testasterbyla v t¢ dob19,5 nmol/l, hladina FSH 0,1 [U/l, LH
0,0 IU/l a 17-OHP 91 nmol/l. Spermiogram prokdza@spermii. CT ticha a malé panve bylo normalni.

Pti ambulantnich kontrolach vSak doSlo k postupnéwilgsu hladiny testosteronu z hodnot 20 na hodnotu
7,1 nmol/l (N 10-28) a trvala suprese gonadotropliY-OHP byl v té dab140 nmol/l. Byla zvazovana dg.
centralniho hypogonadismu. LH-RH test jsme nepré&véldodnoceni fi zakladnim onemocami CAH a
vysokych nadledvinnych androgenech by bylo probtarkd). Indikovali jsme MRI mozku sipkvapivym
nalezem empty sella syndromu. DalSim vk&afim byla vSak prokazana normalni funkce hypofyzy.

Nalez na varlatech (bez bioptickéhcsteni) je v.s. pseudotumor "adrenal rest tumors" (TAByla upravena
lé¢ba. | res mivodns Spatnou toleranci byl nasazen znovu Dexametazaon,wvndavce 0,5 mg podavany na noc,
dale Hydrocortison 5-5-2,5 mg, Fludrocortison Onid rano. B posledni laboratorni kontrolefijnu 2008 byl
testosteron 10,73 nmol/l, LH 4,43 IU/L, FSH 13,0118 170HP 22,8 nmol/l. ACTH 84,8 ng/l (N 10-60)alNzy



ukazuji na postupnou restituci gonadotropni osg@sazeni suprese adrenokortikalni nadprodukce gedro
Kontrolni spermiogram zatim nemame k dispozici.

V naSem souboru paciéne piipad tohoto pacienta raritni. Chceme poukéazat treostidobré kompenzace
pacienti s CAH nejen v &tském ¥ku, ale i v dosglosti a potebu edavat pacienty s CAH do ¢&
endokrinolog dosglého wku.

HYPERTENZE JAKO PROJEV ENDOKRINNIi CHOROBY
Kytnarova J., Urbanova Z., Sulek S., Zeman J
Klinika détského a dorostového léistvi 1. LF UK a VFN v Praze

Chlapec se narodil v terminu z druhého fyziologhek&hotenstvi zdravych néipuznych rodii s porodni
hmotnosti 4250 g a délkou 54 cm. Sestra chlapadéfada v novorozeneckémeku operaci atrézie jicnu a

v sowasné dob je I&ena pro autoimunitni z&nstitné zlazy. Chlapec vagnnestonal, i v dob diagndzy se

citil zcela zdrav a hral zavodfiotbal. V 11 letech byly praktickym lékam opakovatizachyceny vysSsi hodnoty
krevniho tlaku, proto byl odeslan k vyfii do kardiologické poradny. V déprvniho vySdeni nefil 147 cm

(- 0,07 SDS), jehoiistové tempo odpovidalasku, hmotnost byla 39 kg a BMI 18 kg?r+0,12 SDS).
24hodinovym monitorovanim krevniho tlaku byla patma zejména diastolicka hypertenzéifmrny TK ve
dne 129/97 Torr, v noci 116/77 Torr, za 24 hodid/82 Torr). V laboratornich nalezech byla opaka@van
zachycena hypokalémie (2,7.. 3,1 mmol/l). Sonogkgfn vySetenim byl zjiS&n kulovity izoechogenni Gtvar
levé nadledviny piméru 13 mm, ktery byl potvrzen i CT vy$ehim. Bylo vysloveno podézni na endokrirth
aktivni tumor nadledviny. Klinicky néalez ani hodgaidpadu kortisolu do née za 24 hodin (122..68 nmol/den)
neswdgily pro nadprodukci glukokortikoill fyzilogické hodnoty metabotitsteroidogeneze nadledvin
(androstendionu, 17-hydroxyprogesteronu, DHEA, DISEfestosteronu) spolu s absenci klinickych znamek
hyperandrogenniho stavu nedsi pro nadprodukci androgénRovrez hladiny katecholaminv maéi jsou

v referenich mezich. Hladiny aldosteronu, plasmatické revénaktivity (PRA) i pordr aldosteronu k PRA

v klidu a po za&tZi (aldosteron 288..412 ng/l, PRA 0,158..0,1881/h, aldosteron/PRA 1822..2191) potvrzuji
diagn6zu primarniho hyperaldosteronizmu. Byla pdere exstirpace tumoru. Histologicky byl verifikoya
adenom. Po odstrani tumoru dochazi k poklesu krevniho tlaku do ndniicd hodnot i normalizaci kalémie,
aldosteronu a PRA.

Priméarni hyperaldosteronismus na podkladenomu produkujiciho aldosteron (Céwisyndrom) je vzacnou
pricinou hypertenze vaiském ¥ku, na ktery je vSakéba pomyslet, zejména je-li hypertenze spojena

s hypokalémii.

S podporou grantu IGA NR-9374-3.

FALESNE NEGATIVNI NOVOROZENECKY SCREENING KONGENITALNi ADRENALNI
HYPERPLAZIE U PACIENTA SE SOLNOU PORUCHOU

Votava F}, Neumann B, Kracmar P!, &4hlova-Hrabincovéa B, Vrzalova 7, Materna D?, EliaSova I°
!Klinika déti a dorostu UK 3. LF a FN Kralovské Vinohrady, Rea

?Détskéa klinika UK LF a FN Hradec Kralové

3Centrum molekularni biologie a genové terapie, imtéematologicko-onkologické klinika MU LF a FNrisr



“Biochemical Genetics Laboratory, Mayo Clinic Cobegf Medicine Rochester, MN, USA
®Ustav biologie a lékiské genetiky UK 2.LF a FN Motol, Praha

L. se narodila z 1. nesledované gravidity, ve kiaatka uzivala analgetika (Korylan, Alnagon), Kzuvice nez
10 cigaret denha pozivala alkohol. Porodni hmotnosvé¢htka byla 2300 g a délka 47 cm. Porod nastal
prectasre v nejasném tydnuhotenstvi. Od narozeni byléegmé abnormita genitélu, kteréa byla Zatku
hodnocena jako ,nezraly genitél“ vzhledem k g@é@mu gesténimu stéi ditéte. Poporodni adaptace nebyla
komplikovanda, pro zkalenou plodovou vodu byla&t&ia ampicilinem. Matkaied porodem a ani Lied
odkerem novorozeneckého screeningu (NS) nebylgng steroidy a nebyla podana transflze. V suchéekge
(SKK) odebrana mezi 72.-96. hodinou zivota pro N lzjiS&na koncetrace 17-hydroxyprogesteronu (17-OHP)
32 nmol/l, aktuala pouzivana hodnota cut-off pro porodni hmotnost2@@inila 50 nmol/l, proto byl vysledek
NS uzaven jako negativni. Endokrinologické vy&ati bylo provedeno 6. den Zivota pro hyponatréi@vi 1
mmol/l (kalémie 6,2 mmol/l). Abnormita genitalu Bytyhodnocena jako virilizace lll. stuppodle Pradera.
Koncentrace 17-OHP v sétinila 140 nmol/l a androstendionu 22 nmol/l. Bykhajena substitmi |&ba
Hydrocortisonem a Fludrocortisonem. K Upfaantogramu dosSlo bez geby inflzni terapiedhem 2 di. UZ
vySeteni 7. postnatalni den nezobrazilo hyperplastiaddetviny, karyotyp byl 46,XX. Diagnéza kongenitaln
adrenalni hyperplazie (CAH) byla potvrzena jednagstupem bazalniho 17-OHP po vysazeni terapie taoho
490 nmol/l a jednak molekul&meneticky — v genCYP21byly prokdzany mutace ¢.290-13A/C>G//p.R356Q.
Tento genotyp byva asociovan skedte zavaznym fenotypem -fgchodna forma mezi solnou poruchou a pouze
virilizujici (SW/SV). Zatim nebyla popsana faleSrggativita NS u této formy CAH. Ve snaze zjisfittmu
faleSné negativity jsme &fili pomoci PCR metod, Zze SKK na originalni scregowe kartéce skutén¢ pochéazi
od probanda. Screeningova koncentrace 17-OHP peafffciodnotou v ivodni SKK byla verifikovana jak

v nasi laborath, tak ve dvou nezavislych laboraich v zahrarii (Velk& Britdnie a USA). Originalni SKK byla
podrobena analyze steroidniho spektra pomoci kepa chromatografie a sgzené hmotové spektrometrie
(LC-MS/MS). Pokud by tato metodika byla pouZitanpdirr, tak by k faleSné negati¢itNS nedoslo, protoze
koncentrace 17-OHP byla zg#ia 28 nmol/l (cut-off 12,1 nmol/l) a steroidni éxd (17OHP +
androstendion/kortisol) 8,34 (cut-off 2,5).

Kazuistika je dkazem, Ze stavajici metodiky NS mohou vykazovaSkInegativni vysledek i uigdre
zavaznych forem CAH se sklonem k solné poruse.

Podpora: IGA MZCR9981 a VZ MSM0021620814.

KOSTI

BOLESTI BRICHA U DOROSTENKY

Bayer M}, Adamcova M, Adamek S.

!Détska klinika LF UK a FN v Hradci Kréalové

Pediatricka klinika UK - 2. LF a FN Motol, V Uva8#, 150 06 Praha 5 - Motol
311. chirurgicka klinika UK — 1. LF a FN Motol



Sedmnéctileta divka byla vy$etvana pro #kolik mésiai trvajici intermitentni bolestiiitha s klinickym i
laboratornim obrazem, jenZz odpovidal recidivyp@nkreatiti@¢. Obtize petrvavaly ges opakované
hospitalizace a dodrzovani dietnich dpat. Krong nékolika lozisek klidného chronického ekzémslanv dok
vySeteni zcela normalni somaticky nalez.

V SirSi diferenciélni diagn6ze bylo uvazovano hoanickém zagtlivém onemoc#ni stev nebo netypickych
projevech malabsotpiho syndromu — celiakii. Toto vSak nebylo potvi@e®pakovany nalez zvysSené
plazmatické koncentrace kalcia a poslézZ&az vyznamd zvySené koncentrace parathormonu vedl k patrani po
afekci [Fistitnych &lisek. Byl zjiStn adenom pravého dolnihgigtitného &liska. Znény dalSich zlaz ve smyslu
mnohaetné endokrinni hyperplazie nejsou nalezeny. Pimitlehim chirurgickémieSeni situace doslo ke
kompletni Gpra¥ stavu.

Primarni hyperparatyreéza, gttla mladistvych sporadickd, se v tomtfpacE manifestovala klinickymi
projevy recidivujici pankreatitidy. Kazuistika mpaazornit na mozna diagnosticka Uskali relativasté
problematiky v pediatrii — bolesttibha.

JAK DLOUHO TRVA ODHALENI PRICINY HYPERKALCEMIE?
Sumnik 2, Adamek $, Novotna D, Krizova H?, Lebl J*
Pediatricka klinika UK - 2. LF a FN Motol, Praha

2|11. chirurgicka Klinika UK- 2. LF a FN Motol, Prad

311. detska klinika MU a FN, Brno

*Ustav nuklearni mediciny UK - 1.LF a VFN, Praha

Dvanactileta divkaiichazi ke svému pediatrovi na vy&sii pro bolesti zad. Objektivnim vyBenim byla
zjiSténa vyraznd esovité skolivza Th-L pé@€¢Cobb 34 %) a marfanoidni habitus. &mré byl proveden
zakladni biochemicky screening, kde kiblehce zvysené celkové kalcémie (2,85 mmol/l) Siréérové
hladiny fosforu (1,1 mmol/l) nebyla zj8ta Zzadna patologie. Byla odeslana k ortopedowviylkdésce doportil
noseni korzetu; vrihi prostedi vSak podrohiji nevySetoval. Za rok a il byla piijata na spadovéstské
odckleni pro kolapsovy stav.iPprijeti byla ogt zjiSttna mirna hyperkalcémie, vyseni sérového
parathormonu potvrdilo primarni hyperparatyre6zGHFPL5 pmol/l gi norms 1,1-7,8 pmol/l) jako fi¢inu tohoto
nalezu. ProtoZe n&gstjSi pricinou elevace PTH udti je adenom paratyroidey, byla provedena scirfiigra
pristitnych tlisek s*™Tc, ktera neprokazala patologickou akumulaci izatdpesto bylo rozhodnuto o operd
revizi; piistitna €liska byla shledana normalni velikosti a ponechérsitu. Divka byla odeslana detdké
endokrinologické poradny k dovy$eni. Zde byla kalcémie opakowamezi 2,7-3,0 mmol/l (ionizované 1,5-1,6
mmol/l), nizsi fosfat, vysSi PTH (10-17 pmol/l, xipeéhu sledovani bez progrese), vyssi Ca/kreatininnogx
(0,8-1,2 mmol/mmol) a normalni sonografie ledviacigéntka nerla Zadné klinické obtize, skolidza sié p
noseni korzetu mignzlepsila. V pébéhu nasledujicichrt let probihalo intenzivni patrani po etiologii
hyperparatyredzy. Preétala jeS€ jedno scintigrafické vyS&ni, magnetickou rezonanci krku i celotry PET -
vSe bez patologického nélezu. Diagnézustse az vySeteni MIBI SPECT/CT, které prokazalo lozisko v
supraklavikularni oblasti vlevo. Operatér tedy midihhajisto a odstranit ektopickéiptitné ¢lisko v

piedpokladané lokabit Histologicky byl potvrzen adenom.



Kazuistika ukazuje vyznamny klinickg¥imos relativié nové metodiky - scintigrafi€™Tc v kombinaci se

SPECT/CT pi lokalizaci ektopicky umighych adenorin pristitnych &lisek. Dostupna literatura potvrzuje jeji

podstat® vySSi senzitivitu v porovnani s klasickou scirgifijr
Podpora: VZ MZCR ¢. 64203 a VZ MSMTR ¢. 21620819.

JAK INTERPRETOVAT VYSLEDKY DENZITOMETRICKYCH VYSETRENI U CHLAPCE S PRIMARNI
KOSTNI PORUCHOU?

Souek O., Sumnik Z., Lebl J.

Pediatricka klinika UK - 2. LF a FN Motol, Praha

Lukas byl ve svych 11 letech odeslan do endokriiok@® ambulance k vySeni pro opakované zlomeniny
dlouhych kosti. VSechny zlomeniny byly podle anamyngeadekvatni vzhledem k mechanizmu Grazu. Paisledn
hospitalizace byla zidh/odu bolesti bederni krajiny po padu na zatlagkopnuti o Skolni braSnu, na RTG féte
byly popsany suspektni kompresivni fraktury L1-P20 modré zbarveni sklér popsaiiggijeti proto vysloveno
podeZeni na osteogenesis imperfecta typu la. Chlapeé doby normalérostl, jeho aktualni vySka 145 cm
odpovida -0,3 SD vzhledem Kku. Laboratort byla patrnd mirna elevace ALP (8,62 pkat/l; nodnyi®-6,20),
Ca, P, PTH a 25-OH-vitamin D byly v nognPacient byl indikovan k denzitometrickému vy8et. Dualni
rentgenova absorbometrie (DXA) ukazala snizeniitiemodblasti lumbalni pate (Z-skére -1,8), celdkova
denzita byla v norgh(Z-skére 0,5). Vyséeni perifernim kvantitativnim CT (pQCT) ukazaloZenii celkové
denzity metafyzy radia (Z-skére -1), zatimco ndydia bylo Z-skére 1,6. Tyto nélezy jsou zcela vladu

s publikovanymi studiemi, které prokazuji zvySemoineralizaci kostni matrix, patrnodguievSim na mistech

s prevahou kortikalni kosti. Tim se kost stava tuZ&i zarove kiehsi. Mechanosenzory (osteoblasty) nemohou
adekvat# prizptasobit pevnost kosti mechanickym néliak coz se projevi poruchou modelace. Pevnost kosti
neni totiz zavisla pouze na degaiineralu, ale také na roznech kosti, resp. na rozlozeni kostniho mineralu
kolem dlouhé osy kosti a na kvélitostni tkag. pQCT ukazalo mensSi transverzalni plochu diafyzgkore -
1,6), index kostni pevnosti SSI, ktery jecfién z kortikalni denzity a plochy kosti v transzddni rovirg, byl u
chlapce vyznamhsnizeny (Z-skére -2,5). To ukazuje na vyznamné&eniyrizika fraktur. VySéeni denzity
pomoci pQCT takifispélo ke zgesréni diagnostiky osteoporédzy u chlapce s osteogeiraperfecta.

Tato kazuistika je ffikladem interpretace vysledlklvou odliSnych denzitometrickych metod stanovafidtostni
denzitu naliznych mistech skeletu.

Podpora: VZ MZCR ¢. 64203 a MSMT. 216208109.

VYVOJ KOSTNI DENZITY PRI OSTEOPATII EXTREMNE NEDONOSENYCH ETI
Dortovéa EZ, Dubova \A, Dort J1, Vyskail V.2
'Neonatologické oddieni Fakultni nemocnice Plze

2Kostni centrum Fakultni nemocnice Rize

Autori prezentuji vyvoj kostniho metabolismu a denzittnoké nalezy kosti ugvodre extrémi nezralych

dvojcat s mnohdetnou perinatalni morbiditou.



Markéta (PH 545 g) a Kafea ( PH 4809) se narodily v 24+1 tydnu gestacgchl@ospitalizace na JIP
neonatologického odteni trvala 4 misice a jejich perinatalgasna morbidita byla rozsahla. U Kiey':
syndrom dechové tignrecidivujici apnoe, intaventrikularni hemoragiestlprgé, CMV infekce. U Markéty:
syndrom dechové tigrs oboustrannym pneumotoraxem, recidivujici aphomchopulmonalni dysplazie,
intraventrikularni hemoragie 3. stupwpravo a 1. stugnvlevo, retinopatie nedonosenych 1.-2. stuglevo, 1.
stupré vpravo, CMV infekce. Osteopatie nedonoSenych btdadardareSena suplementaci vapniku, fosfatu a
vitaminu D hem hospitalizace fpsto u Markéty doslo k patologické frakguadia..V laboratornich nalezech
byla zvySena hladina ALP, nizk& hladina 25-OH vitaurD, nizké odpady Ca, P #ioVyziva byla matéskym
mlékem s pidavkem CaP tobolek. Nalez na RTG &ipped propudnim u Katéiny ukazoval smazanou
strukturu distalnich metafyz s jejich poharkovitteformitu obou pedloketnich kosti.

U Markéty byl ndlez na RTG zégti normalni. Po propusti bylo pokr&ovano v suplementaci CaP tobolek a
Vigantolu. V ramci dlouhobého sledovani v Centruajpvé pé€e byla provedena denzitometrie u Katg ve
st&i 2 a 3 let, kde se nalez z hodnot osteopenie igraorme. U Markéty se nalez na kostech upravil &z p
kontrole v 5 letech (osteopatie ve 2 letech, osiedga ve 3 letech, normalni nalez v 5 letech). Reymtoricky
vyvoj obou dvofat v 5,5 letech odpovid&ku, jejich tistova Kivka je v nornd, trvale maji snizeny BMI ( -2
SD).

Osteopatie nedonoSenych je diagnddtomna pravideléi u extrémg nezralych novorozefica vyZzaduje
dlouhodobou suplementaci vapnikem, fosfatem a witam D, a to i po propudti. VySetovani denzitometrie
kosti ve 2 letech potvrzuj@du zavaznych osteoporédz a osteopenichito pacient, proto by sledovani a

suplementace #p probihat Bhem celého fedSkolniho ¥ku.

HYPOFYZA A VARIA

PRIBEH NIKOLY, KTERA NEPOZNALA SVE TRI BRASKY
Lebl J., Obermannova B., Sumnik Z., Kolouskovargjderova M.
Pediatricka klinika UK - 2. LF a FN Motol, Praha

Nikola se narodila z 6¢hotenstvi klinicky zdravé maminky. Bwehotenstvi skotila spontdnnim potratem, ze
tii se narodili zdravi brat(t¢. ve wku 10, 9 a 5 let).

Fetalni sonografie ve 30. tydnthbtenstvi ukézala holoprosencefalii a oboustranagtip rtu s deformaci nosu.
Tento nélez potvrdila fetalni MRI i postnatalniraitvuk. Nikola se narodila ve 37. tydnu s hmotn2240 g,
Apgarové skére 7-7-7. Od 3. dne ndgpbbvala dostavat kyslik, byla krmena nasogastrickmaou.

Od prvnich di zivota Nikola kolisala mezi hypo- a hypernatré¢hi0-159 mmol/l). Poruchy iontogramu

pii holoprosencefalii (,neurogenni hypernatrémie“yajy disledkem kombinace centralni hypodipsie, defektni
osmoregulace a nedostatku ADH wyvojové poruse hypotalamufiRegulované dodavce tekutin a malych
davkach Minirinu se podt#o vnitini prostedi stabilizovat. Hladiny hypofyzarnich hornidoyly normalni, s
vyjimkou zvySeného prolaktinu 135/l vlivem chyk&ni PIF z hypotalamu.

Nikola pribyvala na hmotnosti i rostla (ve 3,%sficich 4030 g, 60 cm), ale byla termolabilkigefektni
hypotalamické termoregulaci (vykyvy od 33,0 do 4Q)ra prohlubovala se epileptiformni symptomatadogi

v dasledku heterotopie mozkové tkénstavy neklidu s trvalou abnormalni motorickotinatou, komplexni



zachvaty s tonickymi exténimi a flekenimi spazmy, &které s apnoi a desaturaci, klonické zaskuby: ddim,
oroalimentarni automatismy (mlaskani) a deviacbibslrepetitivnim st&nim do strany. Na EEG ve spanku
chyksly fyziologické spankové vzorce a multifokalni vjedyly kontinualni (dr. Faladova, dr.c8hova,
Klinika détské neurologie).

Ve poslednich tydnech zZivota sdouzilo selhavani regulace zakladnich zivotniahkfi se stavy apnoe.
Nikola exitovala ve 4 gsicich ¥ku béhem virového interkurentniho infektu. Sek nélez potvrdil alobarni
holoprosencefalii s normalni hypofyzou.

Holoprosencefalie ize byt sodasti klinického obrazugkterych chromozomalnich aberaci (30-40 #pad),
jinych genetickych syndroin(piiblizné 25 %) nebo je Zisobena defektem jednoho z gerodpovdnych za
regulaci¢asnych fazi vyvoje embryonalniho mozkiiilfpzné 15 %). Nikola nesla patogenni mutaci c. 516G>A
(p. Trp172Stop) BHH genu, ktery kéduje Sonic hedgehog — signalni pradécovy pro embryonalni
morfogenezi (dr. Kepelova, UBLG). Porucha s¢éemasi autozomatrdominants, s variabilni expresivitou.
Nositelem mutace je maminka Nikoly, kterd ma nezgafacialni fenotyp s hypotelorismem. Mutace mdhla
také ficinou dvou pedchéazejicich abdrtv rodins.

Defekty kaskadysHH rozsiuji naSe poznani o regula@snych fazi vyvoje CNS¢etns neuroendokrinnich
tkani a orga.

Problematika vyvoje hypofyzyijeSena v kontextu VZ MSM 0021620814.

POLYURIE RRI LYMFADENITID E
Hajkova K?, Broniova [, Dolezel Z:
111. detska klinika LF Masarykovy university a FN BriiJinika détské onkologie LFMU a FN Brno

Trilety chlapec byl na nasi klinice vyBatan pro polyurii, polydipsii, subfebrilie adai lymfadenopatii.
Zakladni laboratorni vyS&tni Wetng glykémie, iontogramu a biochemického vygéeat mae byla jiz vySetena
ambulant® s normalnimi vysledky.

Chlapec se narodil z prvni nekomplikované gravidigrinatald bez komplikaci, gkné prospival a vyvijel se
normalré. Sledovan byl na alergologii pro atopicky ekzétergii, pii potiZzich uzival antihistaminika.

Pavodne jsme vzhledem k velmi problematickému chovéanitdizvazovali psychogennfipinu polydipsie, coz
zpatatku potvrzovaly i normalni hodnoty iontogramu anofality séra fi testu ziz&nim a psychologické
vySeteni. Nicmég osmolalita moe Zistavala stéle nizk& na hodnotach maxi&®0 mosmol/kg. Chlapec se
totiz vzdy nepozorovandostal k &jakym tekutindm — od rodi, od jinych @ti nebo pil v noci vodu z umyvadla
¢i dokonce pi nedostupnosti jinych tekutin vlastni tep nasniku. Nakonec se ale konceritnatest zdél a
potvrdil diagn6zu diabetes insipidus centralis.a@dtvyseteni Wetng CT a MRI mozku, scintigrafie skeletu,
zakladniho hormonalniho screeningu, onkologickéfieteni, renalnich funkci aj. byly v nosmDale jsme
antibiotiky I&ili kr ¢éni lymfadenitidu, podle UZ nélezu jiz se suspekwlikvaci lymfatickych uzlin, nicmén
provedena incize eventuelni hnisavy obsah nepdavrdi

Chlapec byl propu&h s I&bou adiuretinem do ambulantnige¢ prospival gkné, bilance tekutin byla
vyrovnana. Rezistence na krku se vSak &réla, proto byla po 4 #sicich provedena jeji exstirpace.

Zawrem histologického vysini nebylo potvrzeni peropérd diagndzy kolikvovanych lymfatickych uzlin,

nybrz histiocyt6za z Langerhansovych BkigLCH). Chlapec byl dale komple&wySeten na onkologii, f



vstupnim vySéeni bez pikazu postiZzeni skeletu, CNSkoZnich projew, a tedy bez nutnosti dalStly. Za
dalSi rok byla na ORL odoperovana glistjizvé a lymfaticka uzlina - histologické vy$eni prokazalo recidivu

LCH v kazi i v lymfatické uzliré. DalSi vySateni teprve probihaji.

PRIBEH MARKETY, KTERA UZ NEBUDE ZPiVAT
Roschlova .

Nemocnice Frydek - Mistek

Kasuistika Markeéty je zisté medicinského hlediskaipomenutim nefilis ¢asté, ale nefjemné komplikace

totalni thyreoidektomie.

Markéta v sotiasné dob vede rkolik let soudni spor sifsluSnou nemocnici a vyzaduje figaih ndhradu 1
milion korun za poSkozeni zdravi. Kasuistika jelzdto pohledu fispivkem do diskuse, zda se pacieritze
smysluplré spolurozhodovat o zasadnich otdzkach souvisejgsicdtdravotnickou @& zda zfisob komunikace
mezi Iékai muze ovlivnit rozhodnuti pacienta obratit se na pfym zda rozhodnuti pacienta vymahat s@udn

nahradu za poskozeni zdravi ovlivni skatepozitivré jeho dalSi Zivot.

KONGENITALNI HYPOTYREOZA

GUIDELINES FOR THE MANAGEMENT OF CONGENITAL HYPOTHROIDISM IN SCOTLAND —
FIRST REVISION

Jones J, Neumann, B Brown A%, Donaldson M.

'Department of Child Health, Yorkhill, Glasgow, G338

’Departement of Paediatrics, University Hospital adec Kréalové, CZ

3Newborn Screening Laboratory, Yorkhill, Glasgow &)

On behalf of Scottish Paediatric Endocrine GroupES), May 2008

Introduction: In response to a request from thett&toPaediatric Endocrinology Group (SPEG) we vasieed

to formulate guidelines for the diagnosis and optimanagement of congenital hypothyroidism (CH)isas

to be distributed to all paediatricians and nedoaists in Scotland who may be referred a suspewisd from
the national screening laboratory.

Methods As far as was possible, guidelines weteetevidence based. We hold the Scottish natiortabdae of
CH, which has records of all infants referred véthaised thyroid stimulating hormone (TSH) on nekbo
screening. In addition we have previously publistveal consecutive and comparative audits of theesing

and management of CH in ScotlaindThese audits provided valuable information imfatating the guidelines.
Results The median day at initial assessment isldlaf life. If a repeat screening test is perfotnfferst
screening TSH >8 but2d mU/I) this leads to a median delay of 11 furttheys before therapy can be started, if

required. We suggest a minimum investigation oftpeatment thyroid function tests (TFTs) which skdou



include free thyroxine and TSH from a venous sarrfplery effort should be made to obtain sufficielatod for
these tests as they are extremely important taiagnostic criteria. In addition a quantitative ribglobulin
assay is useful, as this analyte is only produgettyroid tissue and does not cross the placeritarefore

detectable thyroglobulin indicates the presendbybid tissue and rules out “true” athyreosis.

We recommend thyroid imaging, known as dual scapmiihich combines both sensitive ultrasonograptdy an
contemporaneous radio-isotope scanning (usinggereate TEm). This provides extremely valuable
additional diagnostic information and the combioatof pre-treatment TFTs, dual scanning, quanigati
thyroglobulin and a careful family history will id#fy close to 100% of the causes of CH in all it
(Neumann, Jones, Pemyalin press). If suggested, genetic testing of tifieninand close family will yield
100% accuracy in determining the aetiology of CH.

We recommend an initial dose of 50 micrograms perfdr infants of normal birth weight and 15 mcdday
for infants <1.5 kg at birth. This has the effethormalising TFTs very rapidly. We then reduces ttiose to
37.5 mcg/day after 10-14 days of therapy. At thet follow-up visit after 1 week of treatment, foet TFT
results will suggest how quickly the dose shouldriaglified.

We suggest a follow-up regime of weekly visitstie paediatrician for the first month of life. Tleissures that
treatment is achieving the desired effect of rgpmtirmalising TSH while maintaining fT4 in the uppelf of
the normal range. In addition, further counsellifighe family is possible as they come to termsilie
diagnosis of a life-long condition. After the finstonth, visits can become less frequent.

Conclusion: We formulated guidelines for diagnosigial therapy and follow-up intervals for patisn
suspected of having, and later proving to have Tté. guidelines are aimed at what we believe tdbe t
optimal management for patients with CH. Howeverurderstand that compliance with these suggesisons

not always feasible for all centres.

SRPNOVY TROJLISTEK: JSME NA TOM STE&\ ALE PRITOM RUZNE
Al Taji E., Zikmund J., Krémar P., Hnikova O.
Klinika deti a dorostu UK - 3. LF a FN Kralovské Vinohra®raha

V srpnu 2007 jsme ve screeningu vrozené hypotyrédzgm rékolika dni zachytili i holgicky. U Sabiny jsme
screeningové hodnoty TSH 150 mIU/I (cut off 15 m)btvrdili vendznimi hodnotami TSH > 100 mIU/F&,
0,88 pmol/l (N 10-26). Také u Emy vendzni TStegh zahajenim by presahovalo 100 mlU/I (screeningové
TSH 260 mlU/l). Evelina #a vstupni hodnoty TSH obdobrysoké a fT 3,48 pmol/l. U vSechrithokicek
jsme tak potvrdili diagnézu primarni vrozené hypetyzy. Ri patrani po ficiné vrozené nedostateé funkce
Stitné zlazy jsmeipultrazvukovém vySéeni u Sabiny prokazali vyraznou novorozeneckounafravdeici pro
dyshormonogenezi, u Eveliny jsme zobrazili pouzeehgchogenni rudiment stitné zlazy v obvyklé |aedi
jako disledek poruchy prenatalniho vyvoje Stitné zlaz§ray se Stitné zldza nachézela v obvyklé lokalizaci,
méla normalni strukturu, ale byla mensich rézin Nejwtsim gekvapenim byla vysoka hodnota protilatek proti
TSH receptoru u Emy (antiTSHR >150 1U/l, N< 1 I)J/Ueji maminka byla &&na pro lymfocytarni
tyreoiditidu, s pedchazejici anamnézoieghodné hyperfunkce Stitné Zlazy, protilatk§larstejré tak vysoké. Z

klinického ptibéhu usuzujeme, Ze se jednalo o intibiprotilatky. U vSechit hokiicek jsme zahdjili [&u L-



thyroxinem ve vstupni davce 10-15 pg/kg/dein ptrani po asociovanych vrozenych vyvojovych wdgme u
Eveliny zjistili vrozenou vyvojovou vadu srdce (F@ADA). U Sabiny byla na zakkagozitivni rodinné
anamnézy zahy diagnostikovana vrozena senzoriméydtucha sluchu, ktera ale vzhledem k prokdzanému
defektu v genu pro connexin u rédipravéépodobré s vrozenou hypotyredzou nesouvisi. Zatimco u Byedi
Sabiny jsme sprawpredpokladali, Ze hypotyredza na polatyshormonogeneze a dysgeneze bude
permanentni, u Emy jsme&ekéavali, Ze se po poklesu transplacerifienesenych protilatek funkce Stitné zlazy
obnovi. Protilatky ale klesaly pomalu a vymizelypy 7. nésici viku. Jeji Stitna zlaza zcela selhala

v postnatélnimirstu a substittni 1&ba je nutné i nadalei€stoze Sabina, Ema a Evelina gbnstart do Zivota
Uplné jednoduchy, dikgasné a adekvatni substiti [&bé a vyborné spolupraci rodiny sie prospivaji a daji
svym rodéam radost.

Podpageno VZ MSM 0021620814.

PRICINY KONGENITALNI HYPOTYREOZY — POTREBUJEME JE ZNAT?
Neumann O, Jones J, Donaldson M, Plasilova I*, BureSova K.

Detska klinika LF UK a FN Hradec Kralové

2yorkhill Hospital, Glasgow University, Glasgow, &#m, UK

Zjistovani giciny kongenitalni hypotyredzy (KH) jeistodem trvalych diskusi mezi specialisty. Jak nazere
dilezité hlave KH Iécit, tak snaha zjistitii¢inu, jsou legitimni. Zalezi na pozicich jednotlifyspecialisi nebo
pro TSH) a pacienti s normalni velikosti Stitné&¥glaebo strumou in situ (porucha biosyntézy tyrhittd
hormony), jsou kandidaty k molekuléérgenetické diagnostice a screeningu v rédifitrasonograficky, a to i
pri pouziti dopplerovského vydeni, Ize sprawhdiagnostikovat pouze 25 % lingualnich ektopii gjalefast|si
piiciny KH. Doplréni vySeteni tyreoglobulinu a posouzeni hladin TSH a ffddo&enim mohou napomoci. Je
potieba se vracet ke scintigrafii? V kteréwkv a stai “™Tc, nebo je zaptebi méalo stabilni a draly1? Jaké je
spektrum pic¢in KH a jsou ®jaké nejasnosti?

V prezentaci uvadime interakti#piiklady diagnostiky fi¢in KH a v souhrnu pakifnos jednoduchych
hormonalnich a zobrazovacich vygeti pro odhad molekul&rgenetické patologie ifpact poruchy

biosyntézy tyroidalnich hormdn

RUST A OBEZITA

POTREBUJEME K VYSLOVENI PODERENI NA ZAVAZNOU ENDOKRINOPATII SLOZITE
VYSETROVACI METODY?

Plasilova I.

Endokrinologickd ambulance, PardubicestBka klinika LF UK a FN Hradec Kralové,dské oddlenti,

Pardubicka krajska nemocnice a.s., Pardubice

Jeden nevlidny podzimni deiigel do ordinace na vy&eni obézni tést sedmnactilety chlapec v doprovodu

svého otce, kterého trapilo, Ze syiivd patil mezi vrstevniky k Stihlym a vysokym a nyni jert§ nejmensi a



obézni. To dopoledne byl jiketi na vySeéeni pro obezitu a oéth predchozich se na prvni pohlefilis
neodliSoval. Jako obvykle neirk vySeteni vypis vySek a hmotnosti, coz nijak fispslo k vylepSeni

pochmurné nalady vy3eficiho |ékae. K jistému obratu doSlo poté, kdyZ sestra ¢idlenchlapci opakovah

tlak na obou hornich k@etinach v rozmezi 180-190/120-130 mm Hg. Mlady nmmuétil 167 cm (4,4. percentil) a
vazil 97 kg (nad 99. percentil)fimbjektivnim vySetteni byl kron¥ obezity ndpadny mensi objem testes 12/12 ml

pti stadiu podle Tannera P5, G5. Jinak se nijak li@mdhl od ostatnich vyraZrobéznich adolescent

Po zjis&ni chyk¥jicich auxologickych dat se potvrdila slova otcgazné patologieiistové Kivky a pokles

vySky po desatém roce zivota z 80. na 4. percgmtvazeny vzestupem hmotnosti. Laboratdiply hladiny
FSH 0,2 U/I, LH 0,2 U/, testosteron 0,57 ng/ml4fi&,| pmol/l, TSH 1,2 mU/l, kortizol 464 .. 762 i (11,00..
12,00 hod.), IGFI 430 ng/ml, ACTH 37 pg/ml. Co spjgj obezitu, hypogonadni stav, patologstové Kivky a
hypertenzi ukazalo nasledujici vyi&ati. Odpady volného mového kortizolu 1336 nmol/den&i pro
nadprodukci kortizolu a supresni 8 mg dexamethazptest potvrzuje ACTH dependentni formu Cushingova
syndromu (pokles sérového kortizolu z 972 na 278Ifm

Tento @ibéh je ponadenim, Ze jefeba dodrzovat zakladni vyEetaci postupy, i kdyz se citimeékaly v
ambulancich vice vyzivovymi poradci nez endokriggloZejména hodnoceni auxologickych ddizm odliSit
endokriné podmirgnou obezitu od obezity apobené nadémnym p@ijmem potravy. | v tomtoifpacs

podcegni ristové diagnézy vedlo kékolikaletému diagnostickému prodleni.

CUSHINGUV SYNDROM U ADOLESCENTNI DIVKY
Kalvachova B, Dvarakova M, Réschlova f, Vlaséak V., Sulcova J.
*Endokrinologicky Ustav, Praha

Détské oddleni Nemocnice Frydek-Mistek

3Chirurgicka klinika FN Kralovské Vinohrady, Praha

Po 13. narozeninach se Jitkthbm £ mésial méni pred a&ima. Tloustne, obdiej piny akné, nai strie a
nezadouci ochlupeni, je plna zloby ait&tivosti. Pediatim je diagn6za jasna, ale kde jé&¢ma? Nizké ACTH
vyluéuje centralni pvod hyperkortizolismu, NMR nachazietelny stranovy rozdil ve velikosti nadledvin,
primarni rovinu podporuje i trojndsobmyssi kortizolemie z levé a. renalis, stefak obrovska hladina
kortizolu v krvi odebrané z levé v. suprarenalisvastranna adrenalektomiéigasi zklaméani — nejde o adenom,
ale o makronodularni hyperplazii. Po operaci sei¢dtly ani laborator& nic nenéni, je tedy indikovana
pravostranna adrenalektomie, histologie Sokujiedbrmalni nalez! Nasazena substituléba, pacientka se
béhem rekolika meésiai vraci k givodni podoB, pietrvava vysoka hladina ACTH. Postése vyviji Nelsoiv
syndrom. V 15 letech absolvuje Jitka neurochirlgicradikalni evakuaci selly a o 2 roky pe&ggro recidivu
stereotaktické ozéni gama nozem. Divku v 18 letech na kompletni bodémi substituci fedavame do @é
endokrinolog v misg bydlisSg.

Pricina vzniku ACTH independentni nodularni hyperplazelledvin se vysiluje pritomnosti ektopickych
nebo aberantnich adrenokortikalnich receptkieré reaguji na celdadu hormonélnichisoblki télu viastnich.
V literature jsou podobnéifpady popsany u osob vysSihgku. Co vedlo k manifestaci onemeen u nasi

pacientky, neni znamo.



O CHLAPCI, KTEREHO SKORO REROSTL MLADSI BRATR
Vesely 0% Nefasova M
!Détska endokrinologicka ambulance @tBké oddleni Svitavské nemocnice a.s.

?Ustav patologické fyziologie LF UP Olomouc

Tonik byl odeslan praktickou lékskou z&atkem Iéta 2008 k vySeni za hospitalizace pro recidivujici
chudokrevnost. Matka hned p#&ighodu na fijmovou ambulanci &ského oddleni hospitalizaci odmitla s
odavodrenim, Ze chlapec ma prazdniny a zda by problém ngg&sit ambulantt JelikoZ v parere byl uveden i
zachyt vy§siho TSH 5,4 miU/l v oditech z 6/2008, navrhli jsme matce vysef obou probléinv ramci
endokrinologické ambulance. Matka toto akceptovatahy den hocha do ambulandévpdla spoléné s jeho
0 2,5 roku mladSim bratrem, ktery byl stejrysoky.

Pt vstupnim vySdeni ve ¥ku 8r Om Tonik nifil 119 cm (-2,0 SD). Telefonicky byla od PLDD z{iga fistova
data, ze kterych byl patrny od 3. do 7. let pozygokles fistové rychlosti (40. - 25. percentil) spojeny s
pozvolnym poklesem vysky v percentilové siti (18..percentil). Mezi 7. a 8. rokem Zivota pak ddslo
dramatickému zpomalenistové rychlosti (2 cm/rok, -4,8 SD) a tim i pad@ky pod 3. percentil (predikce
podle rodéa 178 £ 8cm). Z laboratornich vysleilikybirame: Hb 116 g/l, MCV 70,9 fl, MCH 23,1 pg¢ 2,014,
leukocyty a mnozstvi trombocyt norng, diferencial opticky bez komer& S-Fe 8,umol/l, ferritin < 5
ng/ml, prealbumin 0,15 g/l (N 0,15-0,45), IGF-1 8§/ml (N 88-365), STSH 2,885 mIU/I, TPOAb, TGAb
negativni. Ultrasonograficky byla Stitna Zlaza ktuwalrg i velikostre v norng, jatra, slezina, kiky stevni bez
zjisténé patologie. Ve stolici nebylo prokazéano okultnidceni.

V souhrnu nil tedy chlapecirstovou retardaci, sideropenickou anemii Spaitpovidajici Iébu a nevelké, ale
piece jen uité GIT problémy. Nefekvapi proto vysledky EMA IgA +++ a tTGA IgA 439 idf (N < 20)
patognomonické pro celiakii. Jedno#na thyreopatie potvrzena nebyla.

Hoch byl gedan do p& dEtské gastroenterologické ambulance v@iPodle telefonické informace od PLDD
byl Tonik uSeten stevni biopsie na Zadost matky a prepédcivost kombinace klinickych a laboratornich
nalez.. Byla rovnou doporéena bezlepkovéa dieta. Endokrinologickou kontroltl ptanovanu na druhou
polovinu ledna 2009.

Autori chgli timto scElenim jednak navazat na svoji kazuistiku zeilditské endokrinologie v roce 2007 v
Ostra¥ - piipad divenky s Turnerovym syndromem, kdy byla déagnstanovena az natatku puberty, poté co
ji pterostla skoro o 5 let mladsSi sestra. DalStmodiem byl zachyt celiakie v obdobi poslednilibroku u
dalSich i déti ve wku 6 - 8 let, které byly rowZ odeslany k vyS&eni praktickym dtskym Iéka&em pro fistové
selhavéani. VSechny tytdipady jsou demonstraci znamého faktu,i& je sice velmi nespecificky, ale velmi

senzitivni ukazatel zdravotniho stavustht

TEREZKA PO TRANSPLANTACI KOSTNI IRENE
Zemkovéa O, Snajderova M, Kolouskova $. Reichlova \, Keslova P.

'Pediatricka klinika &Klinika détské hematologie a onkologie, FN Motol, Praha



Terezka byla ved&ku 3,5 roku |éena pro akutni lymfoblastickou leukémii (ALL). Zadky mela relaps ALL,
proto podstoupila transplantaci kostiét (HSCT) (ve ¥ku 7,5 roku). V pipraw pred HSCT nila celoglové
ozé&eni (12 Gy) a VP 16 v davce 60 mg/i{ prvnimuendokrinologickému vysini gisla za 4 roky po HSCT,
tehdy ve ¥ku 11,5 roku. NeliSila od svych vrstevijkmerila 148,5 cm (-0,25 SD), vazila 42,6 kg (0,4 SD),
BMI 19,3 kg/nf (0,6 SD). Zgtnym rozborem dostupnych Gdgpme zjistili zpomaleni tempa puberty po jejim
pavodre ¢asném nastupu vetku 9 r. Pohlavni vyvoj byl hodnocen P3, M2 v souladkalendénim wkem,
kostni ¥k byl podle TW3 RUS 11,7 r. iRtova dynamika byla prvé 3 roky po HSCT normalrigtm
otekavaného pubertalnihdstového spurtu ale byla stasné @istova rychlost pouze 4,3 cm/rok, odpovidajici
prepubertalnimu obdobi. Rrderezka nerostla? Sérova hladina IGF-I byla opakbv mezich normy.

Pri¢inou nepostupujiciho pohlavniho vyvoje byl hyperdotropni hypogonadismus (LH 42,5 1U/l, FSH 124,7
U/, estradiol 67 pmol/l), proto jsme zahajili pagnou estrogenizaci k navozeni pohlavniho vyvijmi je
Terezka 6 let po HSCT, vetku 13,4 rok meii 156,3 cm (-0,8 SD), ma kostnik/yTW3 RUS 13,7 r a pohlavni
vyvoj je P4, M4, zatim je premenarchedlniefloze sérova hladina IGF-I po celou dobu sledovdpovidala
véku a dosazenému stupni pubertygubstituci estrogeny podle obvyklyclédnych schémat, neta Terezka
rastovy spurt. V sotasné dob mizeme péitat se zbytkovymirstem do 5 cm, jeji finalni vySka bude tedy

v mezich popukni normy, ale zhruba o0 8 cm mensi, neZgekdvana cilova vyska podle rodi

Terezka je typickymifkladem tistové retardace po onkologickélé. Ke ztra€ finalni vySky dochéazi u
onkologicky I&enych pacierit zejména i kombinaci deficitu istového hormonu a selhani funkce gonad.
TereZin pribéh nas upozdiuje na nutnost pivého sledovani paciein{po onkologické 1&bé a wasné zahajeni
odpovidajici Iéby. Stale vSakistavaji nedieSené otazkyistového selhani u cetady onkologicky léenych

pacient.

CO NAPOVEDEL OTEC
Zapletalova J., Karaskova E.

Détska klinika LF University Palackého a FN Olomouc

Terezka byla ve 20 #sicich ¥ku odeslana k endokrinologickému vy$eti s diagndézou postnatalistova
retardace navazujici na IUGR. Narodila se ve 3guygravidity cisetskymiezem s vahou 2250 g a délkou 41
cm. Jeji maminka #fila 152,2 cm, a az na traumaticky amputovanou pranghu byla zdrava. Otecigprvnim
vySeteni nebyl, ale podle udaatky nendl zdravotni potize a byl oéno vy3si nez ona. Terezka byla jejich
prvnim digtem. Kojena byla 2 #sice, vyvijela seifmétent véku, nebyvala vaaiji nemocn4, byla jen horsi
jedlik. V necelych 2 letech &ila 69 cm (-4,2 SDS), vazila 7,5 kg.éM jeS€ neuzavenou velkou fontanelu,
nekompletni &tsky chrup, kostnisk odpovidal 6 résicim. Na zaklad laboratornich vysledk(protilatky proti
tkénové tranglutaminaze >300 U/ml a pozitivni antiengeidlni protilatky, snizena hladina IGF 1 odpovidij
—3 SDS vzhledem k&ku a pohlavi) bylo vysloveno podeni na nesnasenlivost lepku a byla provedena
enterobiopsie. Histologicky nélez vzorkiiesini sliznice potvrdil celiakii. Ke steni diagndzy a paieni o
bezlepkové digtbyli pozvani oba rode.

Prekvapenim bylo setkéani s Tetegm otcem, ktery byl svou vySkou 150 cm telfgédnutelny: rfl ndpads
klenutécelo, vp&eny kden nosu, drobna akra (nosil ba&ty36). Jako hoch byl endokrinologem vy$&tn pro

maly vzist, ale Iéen byl jen D vitaminem a zvySenyrfiymdem vapniku. Jeho matka a jeho sestra byly drobn



(142 cm). Ri bezlepkové digtbyl Terezce zopakovan hormonalni screenirig@pre nizka hladina IGF 1 byla
davana do souvislosti s malnutrici) a provederyndi u otce. Oba i velmi nizkou hladinu IGF-I (T: 12
pg/l, O: 98pug/l) i IGF BP3 (T: 960 ug/l, O: 1120 ug/l). Postitakni hodnoty éstového hormonu u &gc¢atka
negesahly 5 mlU/I. Hladinu ACTH, TSH a fT4, PRL ma n@ini. Otec zatim vyS&tvan nebyl.

Je velmi prav8podobné, Ze v rodénde o ddi¢ny vyskyt izolovaného deficituistového hormonu typ Il
(IGHD II.) Narozdil od typu IGHD IA a IB, je ughpopisovan AD zpsob ddi¢nosti, ktery je pravgpodobré
zpisoben tvorbou mutantni molekulou GH, ktera inhitldijaerizaci receptoru pro GH a nedojde takdrosu
signalu po vazéna receptor. Pacienti maji hladiny GH nizké, atskpzatelné.

Terezka je résic I&ena fistovym hormonem a vzorek jeji DNA byl zaslan nalyna zda se jedna o mutaci

GH1 genu. Koincidence deficitu GH s celiakii je u nhodna.

JARA S PULMONALNI STENOZOU A VENDULKA S KARDIOMYOPAli. CO MAJi SPOLENEHO?
Kolouskova S, Zemkovéa B, Snajderova M, Lebl J* Sumnik Z, Malikova M?
!Pediatricka klinika FNM a 2. LF UK?Ustav biologie a molekularni genetiky FNM a 2.LF Bkaha

Jara se narodil v 36. tydn¢hbtenstvi, v r. 2001, sekci pro abrupci placenbpd?odni adaptace byla
komplikovanatasnym asfyktickym syndromem, hyperbilirubinémiilebgatrna retence testes a zjist lehka
oboustrann& hydronefréza. Pégdbyla diagnostikovana stendza pulmonalni artéri&ojeneckém sku byly
problémy s krmenim, chlapecshopozdny psychomotoricky vyvoj, samostatnaizh od 2 let ¥ku. Dominuje
facialni dysmorfie. Je mensiho ustu, té. -1,8 SD, pasmo podle ra@divské vysky se ale pohybuje mezi 3.-75.
percentilem. Vyvoj je v SirSi normPozdji bylo zjiSttno, Ze matka ma stejny geneticky problém jako syn.
Vendulka se narodila v 37. tydnthbtenstvi, r. 2004, porod spontanni, zahlavimppagini adaptace byla
zpaiatku hodnocena jako fyziologick&kolik hodin po porodu se objevila cyandza, opakévamacela, byla
patrna hepatosplenomegalie a Zjist hypertroficka kardiomyopatie levé komory a lekikvarni pulmonalni
stendza. Pro rozvoj trombocytémie byfelpZzena do FN Motol. Psychomotoricky vyvoj je op&rad ma
facialni dysmorfii a je mensiho vimtu, -2,5 SD.

VySe uvedené symptomy (pulmonérni stenéza nebadwaydpatie, dysmorfické rysy obkje a maly vaist)
maji jednoho spot@mého jmenovatele. Jde o syndrom NoonanoiiéliEng 50-62 % pacieritma valvularni
pulmonalni stendzu, 20 % hypertrofickou kardiomytopgou vSak mozné i dalSi sr&d vady. K nejasgjSim
dysmorfickym ryém pati hypertelorismus, ptézaddk, nizko nasedajici usni boltce. Syndrofizenbyt spojen
jes€ s dalSimi abnormitami.V séasné dob je mozna molekulagngeneticka diagnostika syndromu
Noonanové. Onemoéni je autosomathdominantg dédicné nebo vznika mutaake novo Fiblizné 50 %
pacient nese mutaci v gerTPN11(Vendulka v13. exonu 1517A>gen je lokalizovan v oblasti 1222
chromosomu. Mutaci 80S1genu nese asi 10 % paciedaroslav \10. exonu R552)GdalSi zatim zjishé
mutace jsou méntasté PTPN11la SOS1koduji nonmenbrandzni signalizd kaskadu RAS-MAP kinazy, kterd
ovliviiuje celouradu receptdr pro ristové faktory, cytokiny a hormony.

Dosavadni studie prokazaly, Zestovy hormon urychlujetist diti se syndromem Noonanové, proto se

v sowasné dob jedna o pijeti rutinni indikace pro tuto tbu.



STITNA ZLAZA A DOSPIVANI

ZLUTY ,PANKA C*
Cesek J.

Détské oddleni, Chrudimska nemocnice, Chrudim

Dominik je nyni jiz 18lety muz, ktery Zal byt na spadovémetském oddleni sledovany v 16,5 letech.
Praktickym lék&em byl doportien pro hyperbilirubinémii, kdy si po alkoholovéncesu vSimnul ikterickych
sklér. V rodig méa hyperbilirubinémii také otec. | ten je v Ié&kleé dispenzarizaci. Matka je zdrava, sourozence
Dominik nema. Se#&nice ze strany matky ma cystickou fibr6zu. Os@maimnéza je bez pozoruhodnosti,
vazrgji nestonal, v minulosti byl sledovan pro spermétaka skoliézu. Studuje gymnazium, nesportujetqje
sluSny punker®. Prvni vyS&tni prokthlo v lfeznu 2007. Hodnota celkového bilirubinu bylapéol/l, hladiny
jaternich transaminaz a ceruloplazminu byly v refémim rozmezi. UZ zobrazil hrafni velikost jater a difazni
hepatopatii. V z& 2007 byla laboratognprokazana dyslipidémie (cholesterol 6,66 mmolDdLL5,1 mmol/l) a
soutasre také elevace transaminaz. V dubnu 2008 se objerdynky hemolyzy s poklesem hemoglobinu

v krevnim obraze a snizenim haptoglobinu na 0,LRgT stouplo na 1,2¢kat/l, AST 2,47ukat/l, cholesterol
na 8,18 mmol/l, VLDL na 5,75 mmol/l a LDLC na 6,88n0l/l. Na UZ byla narstajici hepatomegalie a volna
tekutina v liSni dutiré. Pro naidistajici hepatopatii a dyslipidémii byl Dominikijat ke komplexnimu vySé&gni.
Pri prijeti v kvétnu 2008 udaval ranni bolesti a ztuhlost dolnichékdtin, kterou ale ,rozchodi”. Je prosakly v
obli¢eji, subiktericky, spoluzaci idgitelé poukazovali na chlapcovy zpomalené reakc&naunshovani a zhorSeni
Skolniho prospchu trvajici jiz vice nezih roku. Unavu nepo€bval. Po pijeti na hizko prokhlo komplexni
vySeteni se zagtenim na jaterni metabolismus: v krevnim obraze agkmie a leukopenie. Koagulace byla
bez poruchy. Byly zji&ny zvySené hodnoty myoglobinu az 48@1, CK 122ukat/l, elevace CK MB, elevace
kreatininu na 164umol/l, ALT az 1,58ukat/l a AST 2,6Jukat/l. Vylowili jsme hepatotropni infekci. DalSi
vySeteni se zaifilo na autoimunitni nemoeni - protilatky ASCA, ANCA, EM, tTGM, anti M 2,4,Blot, anti
LKM 1, anti SLA, , anti hladky sval byly vSechnynermg. Odpady midi byly snizené. Mezitim jsme obdrzeli
vysledky laboratorniho vySei Stitné Zlazy, které se stalydklin gipadu. TSH bylo nad 50 mlU/I, T4 1,4
pmol/l (N>10), fT3 0,5 pmol/l. Anti TPO nad 1000rl (N < 10), anti TGB 1503 IU/ml (N<100), anti TRA
nad 40 IU/l (N< 1,5). UZ &titné Zlazy zobrazil n@dmi volum a ,difGzni parenchymovou lézi“. EKG zgtlo
sinsusovy rytmus 50/min. a oplé& p a T viny. Na UZ srdce byl maly fluidoperikard

Stav uzavirame jako autoimunitni tyreoiditidu. Daikizatal byt |&en L-thyroxinem v davce titrované na 100 -
150pg deng. Citi se dote, lthem 1 n¥sice se mu vyrazrulevilo. Behem 3 mdsial se ténd normalizovaly
biochemické hodnoty.ietrvava zvySena hladina bilirubinu a niz§égdeukocyti. Posledni laboratorni
vySeteni byla provedena v lednu 2009: TSH 4,53 mIUT4 24,4 pmol/l. Upravili jsme davku L-thyroxinu a
piedavame Dominika do endokrinologické poradny prepgé.

Zawr: Pacient byl ges 1 rok sledovan v gastroenterologické po¥gun nafistajici hepatopatii a dyslipidémii.
Pti vyrazném zhorSeni stavu byiijat na izko a vySetvan pro poruchu jaterniho metabolismu. Jednoduché

vyswétleni stavu bylo ijemnym ukogenim gipadu.



,BENIGN{“ PRISTUP K ,NEBENIGNi UZLINCE* NA KRKU
Finkova M., Zikmund J., Hnikova O.
Klinika deti a dorostu 3. LF UK a FN Kralovské Vinohrady

V z&1 2008 byla tehdy 11,5let4 Denisa hospitalizovéa®RL klinice FN Motol za &elem exstirpace vyistki
na bukanich sliznicich, hornim rtu a na jazyku. diyk celkové anestezii prél bez komplikaci. Histologicky
se jednalo o dlazdicob&ény papilom. B kontrole jiz po propughi bylo upozorsino na ,uzlinku“ na krku

s dopordenim vhodnosti dalSiho vy$enhi. Na nasi kliniku Denisaiphézi az koncem listopadu 2008. Cel&ov
drobna, kostra gracilni, napadna facies s prongfmjirty a mirnym hypertelorismem, Stitna zlazatzena,
asymetricka, dominuje levy lalok, lehce hmatnégadidtni uzliny oboustrar# prepubertalni, ostatni interni
nalez v normi. Sonografickym vySétnim prokazujeme solitarni uzel v levém lalokungtizlazy. Realizujeme
tenkojehlovou biopsii stitné Zlazy (FNAB) uzle I&eéaloku a krevni odisy — FW, KO, zéakladni biochemii a
cilené vySeeni na Stitnou zlazu — vSe v nagrrone kalcitoninu 600 ng/l (N < 9,5 ng/l). Cytologickglez je
vysoce suspektni pro maligni nador, nejspiSe papik@arcinom, event. folikularni karcinom z cylimgkych
burgk a v diferencialni diagndze i moznost medularrkaccinomu. lhned proto indikujeme totalni
tyreoidektomii s revizi regionalnich lymfatickychlin. Podle vysledku histologického vy&eni se bude odvijet

dalSi terapeuticky postup¢etns prognézy.

VAGINALNi KRVACENI
Magnova O.

. detské interni klinika LF Masarykovy university a Bxho

Vaginalni krvaceni u divek prepubertalnitku je vzacné a vyzaduje vzdy kompletidgeteni ditte

k objasrni jeho etiologie. Krvaceni e byt sporadické i opakovatiédokonce cyklické. Jehatgina jak
endokrinni, tak neendokrinni.

V oblasti neendokrinniho krvaceni je ¢e&jSim zdrojem krvaceni zétliva vaginalni sliznice, je vSak nutno
vylougit poraréni ¢i dokonce zneuziti dite a cizi &éleso v poch¥, nejzavazsSim zdrojem krvaceni jsou
zhoubné nadory pochvy.

Krvaceni endokrinnihotwvodo mize byt ndsledkem zevniho podavani estrégmrby estrogeinv endokrini
aktivnim tumoru nebo ovarialni cystebo se rive jednat o isolované&gdiasné menarche.

Isolované pedtasné menarche je definovano jako stav cyklickélyinéniho krvaceni bez jinych znamek
puberty. Puberta nastupuje ve fyziologick&hkwa nema abnormniigséh, plodnost Zeny neni ovli¢na.
Tato diagndza je vSak akceptovatelna az po ¥doijinych gicin krvaceni.

Kasuistiky popisuji skolik déti, které vyhledaly vySéeni s divodem krvaceni z rodidel a rozebira jejich

klinické a laboratorni nalezy ve vztahu k diferéiai diagnostice.

DYSGENEZE GONAD S PODIVNYM CHROMOZOMEM

Pleska'ova J!, Obermannovéa B, Snajderova M, Novotna I, Koudova M, Kocarek E2, Zemkova B, Lebl
Jt

! Pediatricka klinika UK - 2. LF a FN Motol, Praha



2|1. detské klinika LF masarykovy university a FN Brno
3Ustav biologie a Iék&ské genetiky UK - 2. LF a FN Motol, Praha

Eva se narodila zdravym radim z 2. fyziologické gravidity v 39. tydnu (PH 27¢0PD 47 cm). Napadnym
nalezem byl virilizovany genital (Prader 3-4 — gernni clitoris bez pib&hu uretry, sinus urogenitalis, ro&gt
labioskrotalnich vdli, variantid hmatné gonady bilaterain Hladina 17 hydroxyprogesteronu (17-OHP) byla
v norne. Po aplikaci hCG stouply hladiny testosteronu 21d1.6 nmol/l a doSlorpchods k zwtSeni clitoridy.
Cytogenetické vysetni odhalilo mozaiku 45,X/46,XY.

Na nasi klinice byla Eva poprvé hospitalizovanaieeh ngsicich. Ri piijeti méla LH 3,5 IU/l, FSH 6,5 1U/I,
estradiol 40 pmol/l, progesteron 4,4 nmol/l, prailai.0,7ug/l, testosteron 4,4 nmol/l , kortizol 489 nmol/l,
170HP 14,5 nmol/l. Ultrazvukem byla zjiga gitomnost dlohy, byla nasondovana pochva. Ostatni organy
v dutirg bfisni byly bez patologického nalezu. Na echokardifigbyla zastizena liSta v oblasti isthmu aorty.
Divka byla mensiho vistu (-1,6 SD), zevni dysmorfické znamky typické praneiiv syndrom nebyly
piitomny. Cytogenetické vySeni potvrdilo mozaiku, Y chromozom byl pseudodicieky se déma
centromerami a ddma kratkymi raménky ( tj. se dma kopiemi SRY genu).

Za hospitalizace se EwskKinula inguinalni kyla. Biopticky vzorek z gonadyadatany Bhem operace se
histologicky jevil jako nezralé varlerifomnost tohoto nalezu lze vy&iit dvojnasobnou nalozi genu SRY,
chromozom Y se nachazel ve 28 % Hugonadalni tk&h

Byla stanovena diagn6za smiSené dysgeneze gorgbaitkeno vedeni dite v Zenském pohlavi. Vzhledem
k ptitomnosti Y chromozomu byla indikovana gonadektomie

U Evy byla dale diagnostikovana v rocgku celiakie a hypogamaglobulinemie.

Co divku v budoucnostieka? Feminizujici plastika genitalu. Vzhledent&yazujicimu karyotypu 45,X také
pravidelny screening na autoimunitni onemwdra v fipads poteby I&ba fistovym hormonem podobrjako
u pacientek s Turnerovym syndromem. Celozivotnirdodani bezlepkové diety a prevence ifek
endokarditidy. Hormonalni substétni 1&ba zajisti E¥ pfirozené di¢i dospivani, navozeni mensténéo

cyklu a vytvdi podminky pro gipadnou budouci in vitro fertilizaci.

ZALUDNY PROLAKTIN

Novotna D', Rejdova £

1 11. detska klinika LF Masarykovy university a FN Brno
2Gynekologicko-porodnicka klinika LF Masarykovy wmsity a FN Brno

Pacientka byla do endokrinologické ambulance odasldl5 letech pro hyperprolaktinémii.

V rodiné se nevyskytuji zavazna onemeénhani endokrinopatie.VipdSkolnim ¥ku byla I&ena na alergologii
pro astma bronchiale, v 15 letech podstoupila tekizimii a adenotomii pro opakované anginy. Sorksitic
vyvoj byl lehce urychlen, menarcheilmv 11 letech, zpsitku byly nésicky slabsi intenzity po 14 dnech. Ve 13
letech byl k regulaci cyklu gynekologem nasazenaggen Duphaston, potiZze &as vymizely, ale po roce se
objevila oligomenorea. KratkodsliZivala hormonalni substtmi terapii, stav se @pupravil, ale Bhem

nékolika mesiai l1écby pribrala 6 kg. Proto bylo od terapie upir a bylo zahajeno podavani injekci Agolutinu

s Agofollinem. Menstruace se vSak jiz nedostaWla.zaklad laboratorniho nalezu zvySené hladiny prolaktinu



36,4 pg/l (N 2,5 — 25) byl nasazen Cabergolin. @togch laboratornich vy§eni byla nizka hladina estradiolu a
progesteronu, lehce vySsi testosteron, hladinadgdrapini vySetena nebyla. Po 4 égicich terapie byla divka
odeslana k vyS&ni na endokrinologii. Dostavila se v¢&pdivka (171 cm a 71 kg) simérerg vyvinutymi
sekundarnimi pohlavnimi znaky. Napadné byl&&eni Stitnice - II, volum podle sonografie 34 ndifiizns
nepravidelna struktura s vysokou vaskularizaci.dratwy i klinika potvrdila autoimunitni tyreotoxik6zu.
Hladina prolaktinu byla v nori vysoky estradiol (po Agofollinu ??) a nizky pretgron, LH 7,9 U/l a FSH
17,2 U/l. Vysadili jsme Cabergolin a zahdjili teliagreostatiky. PostughdoSlo k normalizaci hladin fT4, TSH,
zmen3eni Stitnice, prolaktin byl nadale v nérisi po 2 ndsicich terapie doslo k vzestupu gonadotropia
hodnoty kolem 100 U/l. Opakovanym laboratornim aejyologickym vySdenim byla potvrzena diagn6za
primarniho hypogonadizmu a nasazena sulisiitierapie estrogeny a gestageny.

Jaka je tedy u nasi pacientkiigina predcasného ovarialniho vyhasnuti? Gonadalni dysgedéz¥ X, ovaria
drobna bez folikul), autoimunitni oophoritida (protilatky proti ovér byly negativni), toxické poskozent,

rezistence ke gonadotrofim?

DIABETES A VARIA

CO MUZE SKRYVAT HYPOGLYKEMIE U NOVOROZENCE ?
Polockova K, Sumnik Z, Souek O?

!Détské oddleni, endokrinologicka poradna NsP Karvina 4
%pediatricka klinika UK - 2. LF a FN Motol, Praha

U donoSené Danielky s normalni perinatalni anammégorodni miry 3490 g/50 cm) se za 36 hodin pogor
pti prebalovani nahle objevuje poruch&lemi s atonii a cyandzou. V krvi byla z§iSa hypoglykémie 1,02
mmol/l a byla zahajenadba intravenézni glukézou. Po 6 hodina¢hhimdnot glykémie 1,9 mmol/l nastupu;ji
generalizovanéikée. Di€ bylo preloZzeno do perinatologického centra, kdlespparenteralniffvod glukdzy v
prvnich dnech fetrvavaji symptomatické hypoglykémie. Peghodné stabilizaci stavu se rozviji pozdni
novorozenecka infekce s ndlezem Enterococcus faechemokultie. Glykémie pi propustni kolisaji mezi
2,7 - 4,5 mmol/l. Stav byl uz&em jako novorozenecka sepse s hypoglykémiemi, alvoétkych gicin byla
vylougena galaktosémie, po dalSidi¢mach endogennich hypoglykémii se nepatralo. Diagnédéana do pe&
praktického dtského Iékee, kde byla po 9 dnech nafena glykémie 1,5 mmol/l a dibylo fijato na spadové
détské oddleni. Ri ptijeti byla zjiS&na glykémie 1,75 mmol/l, séasré byl proveden oddr k vylouseni
hormonalnich fi¢in hypoglykémie. Hladina inzulinu v séru 12,2 mpiitvrdila tuSenou diagn6zu
novorozeneckého hyperinzulinismu. Nasletglo dig prelozeno na specializované pracao¥ist

Zde byla zahajena terapie diazoxidem, ktera v$mlegla pouze parcialni efekt na zvySeni glykénmidiq byl
po 14 dnechifidan octreotid. Na této ¢é¢ doslo ke zlepSeni glykémii, které neklesaji padrol/l. Dit bylo
po 28 dnech propu&to donti na kombinované terapii diazoxidem a octreotidesfidavkem Fantomaltu do
kazdého jidla a dopotanim pravidelné monitorace glykémii. Pégiti za rehospitalizace byl postéprysazen
diazoxid, pacientka je v séasné dob na monoterapii Sandostatinem. Neurologicky nakezuje lehkou
centralni hypertonii, opoZdé vzgimovani a lehky pravostranny hemisyndrom, protatladhajena té&ebna

rehabilitace Vojtovou metodou.



Novorozenecky hyperinzulismus je vzacné onensognejimz podkladem je neadekvatni produkce imauli
vzhledem k aktualni glykémii.rRinou jsou mutace gérkodujicich najastji struktury Karp kanalu beta hiky
(Kir6.2 a SUR1). Zakladnim terapeutickyrfigiupem je kror lécby diazoxidem a octreotidem (sub)totalni

pankreatektomie vifpads selhani konzervativni terapie.

DEPRESE A DIABETES
Hybnerova J., Sumnik Z.
Pediatricka klinika UK — 2. LF a FN Motol, Praha

Sedmnéctiletd divka onemata diabetem 1. typu v deviti letech. Datpépsychologa se dostaldhem letnich
prazdnin 2008, kdy byla hospitalizovanaikvadikalnimu zhorSeni kompenzace DM (HbAlc by|5.%) a
defektu na patpravé dolni kogetiny v rdmci syndromu diabetické nohy. Popisowditize, které ji trapi
poslednich &olik mésiol — ztratila zajem o vSechno, co fivke bavilo, strani se kolektividasto upadéa do
melancholické nalady. Cukrovka se pro ni stala detainou zalezitosti, podle toho také vypadalyedisy.

Byla I&ena inzulinovou pumpou, kdyz ji dochazel inzuliedda ho vodou, rieSila jidlo, nefisla na
ambulantni navstu k diabetologovi. Doma si jejich obtizi nikdo Sawnul.

Divka Zije s matkou, jejimiftelem a ptiletymi dvojcaty. Po narozeni sourozénse pozornost matkyfgnesla na
ng, prestala se zajimat o pacientku a jeji problémyalase mezi nimi odehravat konflikty. Domov pop&sigko
misto, kde vedle sebe ziji lidé, ktepolu nemluvi. Dlezitym faktorem z psychologického hlediska je sknbst,
Ze jeji vlastni otec spachal sebevrazduresestim, pravépodobré na podklad deprese. Vzhledem k tomu, Ze
klinicky i testow byly prokdzany znamky aktualni deprese, bylo pdew® psychiatrické konzilium se zéem
~Stiedre t&Zka depresivni faze" a nasazena antidepresivnikaeeli(Sertralin).

| ptesto, Ze bylo divce dopafeno psychologické sledovani i sledovani na psydéhztiiouhodobé
psychoterapie, dkolik mésiai nevyhledala Zzadnou pomoc, I1éky dokonce vysadilaediska diabetu se po
hospitalizaci vyrazé&zlepSila. Po konzultaci na diabetologické ambulfiraSetujici Iéka zprostedkoval
psychiatrickou pé, zatala dochazet za psychologem.®@cnim odstupem je tedy mozno ¥tdzlepSeni

v nékolika oblastech — diabetes, lehce ustupujici d#pmésymptomy a zlepSujici se Zivotni spokojenSsile

jese pred nami Astava otetena vyzva KeSeni rodinnych probléiva lepSi motivaci v g o sebe a gy diabetes.

APS-2 U 17LETEHO CHLAPCE — KROK ZA KROKEM K DIAGNCOZ
Maly J}, Pomahaova R?

'Endokrinologicka ordinace, Sokolov

’Detska klinika FN Plzg

Na dtské oddleni okresni nemocnice byfifat 17lety Vaclav s 3denni anamnézoutjpru a opakovaného
zvraceni v alterovaném stavu, subhydratovany, haljici, neschopen dojit k [ékaPo vySeteni Iékakou
doma byl odeslan RZP.

Zakladni pracovni diagn6zou byla akutni gastroé@iarbakterialni etiologie. Ve vstupnich laboraiah
vySetenich byla nalezena vysoka z#iva aktivita (CRP 231 mg/l, FW 24/47), hypotowieitiniho prostedi

(Na 124 mmol/l, Cl 87 mmol/l, osmolalita 268 mosrkg), elevace transaminaz, urey, kyselinytme. Byla



zahajena léba plnymi a posléze i hypertonickymi roztoky, iV B (Augmentin), po masivnim vysevu herpesu
i Herpesinem. Efekt tdby byl pomaly, zagtliva aktivita dale stoupala (CRP 236 mg/l, FWBIB), nedtla se
Uprava hyponatrémie a hypochlorémie. Pechodném zlepSeni @gkladu na standardni o#ldni ot pacient
intermitentr® zvracel, byl unaveny, adynamicky, potwsial hmotnostni Ubytek, celkem o 4 kg ddjmpu.

Krevni tlak byl obtiza mgtitelny (80/45 Torr), il bradykardie, tiché ozvy. Patrali jsme po eveentcalni
pri¢ing zvraceni — &ni, MRl mozku — negativni nalezy. Déle byla zjif napadéinizka hodnota kortisolu v
moci, poté také v séru. V ndbbyla paradoxa prevaha Nanad K. Byla stanovena diagn6za akutni adrenalni
insuficience.

Somaticky je chlapec vytahly az hubeny, ifédk s¢etnymi pihami a ngetnymi WtSimi pigmentovymi
skvrnami, suché ruce s hlubSimi ryhami, s chabyimabplastickym svalstveniidkym swtlym ochlupenim,
genital dosplého typu. Pigmentace na gingivach nema.

Byla zahajena léba i.v. Hydrocortisonem, dalSi den byldan mineralokortikoid Fludrocortison. Poté doSlo k
dramatickému zlepSeni stavu, chlapec jiz nezvraeid) jist. Fechod® byla zjiS€na elevace TSH, glykémie
10,3 mmol/l (podani Hydrocortisonu). ByitgloZzen na DK do Plzn Tam byla dopléna kompletni vySéeni.
ACTH test potvrdil primarni adrenalni insuficieff@iCTH 2000 pg/ml, kortisol 41 nmol/l) autoimunniaogie

— pozitivita protilatek proti 21-hydroxylaze. Pa&jfdoyly také zjiS&ny pozitivni protilatky proti GAD a I1A2. R
kontrole za 2 tydny po propé$ii byla zachycena glykémie 28 mmol/l. Chlapec lpgt @iijat do nemocnice v
mis€ bydlisg, glykémie byly vysoké, neghketoaciddzu. Po informaci o pozitiviautoprotilatek byla zahajena
Iécba insulinem. V dalSim pbehu mel opakovar elevace TSH i negativnich tyroidalnich autoprotilatkach a
normalnim sonografickém néalezu. Byl podan Euthyf@lapec je v saiasnosti déale sledovan v odbornych
ordinacich v Sokolayi Plzni.

Véaclavovi se dé ponerné dolre, pokré&uje v weni, za necely rok vyrostl 2 cniilpral tén®f 20 kg (z 47 na 67
kg), zesilil, nabral svalovinu.iPheuvazeném zvySeni davky Hydrocortisofiuganalnim infektu doslo k
vyraznému zhorSeni kompenzace diabetu. Posletrd lEHydrocortison 10 - 7,5 - 5 mg, Fludrocortigor %2
tbl. a 0,1 mg, Euthyrox 7j&g, inzuliny Actrapid 17 - 16 — 16 j, Lantus 20 j.

Diagnosticky stav uzavirame jako autoimunni polgglaarni syndrom typu 2 — kombinace M. Adisson,

diabetes mellitus 1. typu, autoimunni tyreopatie.

O DAVIDOVI, KTERY NETOLEROVAL STRAVU (aneb — co v&hno Ize pezit)
Cizek J.
Détska klinika IPVZ, Nemocniageské Budjovice, a.s.

Na samotném Zatku to pro 15letého Davida nevypadatdec dobe. Vracel se autem s partou kamarad

z diskotéky a réli tézkou havarii — vrazili do stromu na miskde David sed#l. Vysledkem bylo polytrauma

s devastujicim kraniocerebralnim pafaim (DAI, rozsahlé kontuze mozku, epidurdlni krvéicedém mozku,
rozsahla porafi oblicejové skeletu a baze lebni s herniaci mozkovéstlanvedlejSich nosnich dutin, potai
obou optiki ...). Stav se na zatku jevil jako zcela beznaphy. David vSak pezil. Frekonal dlouhodobou plicni
ventilaci, rozsahlou dekompresni kraniotomii, zekminorovou drenaz¢tkou sekundarni purulentni

meningitidu. Probral se kédomi, obnovila se slovni komunikace, ale ... Navrag&esti po dekompresi nebylo



zcela UspsSné — kostné struktury se z&Si ¢asti resorbovaly, fietrvava defekt. #stala oboustranna amauréza,
hemiparéza, vyrazny prefrontalni syndrom.

V dokg, kdy se vSechny Zzivotni funkce zlepSovaligtpsaval problém s vyzivou. David netoleroval jakoli
stravu p.o., nazogastrickou sondouiggire zavedenou jejundlni sondou. Trvala vyrazna naasea
antiperistaltika v oblasti horniho GIT. Laboratondlez byl obrazem panhypopituitarismu (diabetsipidus

jen prechodny). Po nasazeni substituce hydrocortisonefhgroxinem celko¥ David ,rozkvetl“. Potravu

z&'al tolerovat a bylo mozno ukeit dlouhodobou TPN. Jeho dal$i osud je nejasnytr@ker hypogonadismus a

nedostatek GH nenkt.substituovan.



