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7. Jajsem ja..K. Poloskovd, J.Cerng . 'Détské oddleni, endokrinologické poradna NsP
Karvina 4,°Détska klinika FN Ostrava

8. Disekce a ruptura aorty u 16-leté divky s Turn@vym syndromem. J. Plesk&ové,
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1.POSTNATALNi PORUCHA R USTU, SPLENOMEGALIE A KOAGULOPATIE
D. Neumanh M. Senkékova?
'Détské klinika aOddkleni Iékaské genetiky LF UK a FN Hradec Kralové

Témer 6lety chlapec byl dopoten pro malyitst a 2 inzulinové stimutai testy, ve kterych byla
obtizre dosaZena hypoglykémie a stimulovana sekrece 2ses@pla arbitrarni hranici normalni
sekreceitstového hormonu (max. 14 miU/l). Je znama Krarsplenomegalie a fyziologicky nélez
na NMR CNS. Chlapec je sledovany ortopedem prougdarinatum a genua valga. M4 mirnou
mentalni retardaci.

Rodinny Kistovy potencial je na 3. - 10. percentilu. Chlapeoarodil v terminu, porodni hmotnost
3050 g, porodni délka 51 cm.

Pri vySeteni méa 16,5 kg (-2 SDS), 100,2 cm (-3,7 SDS). Napae mohutny hrudnik s mirnou
deformitou, obkej nema napadné dysmorfie. Dentice je spravnazekbez vady. Nema strumu,
genitél je chlapecky, normafiormovany, testes in situ, G1, P1, Al. Nemi@maky SHOX
insuficience. Nade jsou loZiska hypopigmentace.

Kromeé splenomegalie byla zji&ta porucha koagulace, monomorfni komorové extralyathranéni
velikost dobse funguijicich levostrannych skadch odditi, subatrofie papily levostrannéhdnsho
nervu, karyotyp 46,XY. Rekonstrukcéstovych dat prokzala trvalyst pod 3. percentilem

s postupnym odklonem po 3. roagku, @i pouZziti noonanovského grafu roste nad rodinneudligci.
Z hormonalnich vySéeni: maximalni stimulovana hodnota v inzulinovéstugdi glykémii 2,5
mmol/l 4,63 miU/I, TSH 1,74 mlU/l, fT4 19,1 pmolihtaktni parathormon 12,4 pg/ml (N 10 — 50),
IGF 1 49 ng/ml (5. percentil).

Zawr: Priznakovy soubor s¥¢i pro poruchu z okruhu poruch postreceptorove khsRAS/MAPK.
Deficit rastového hormonu je netypicky a mezi ostatiigaky nepat. Chlapec je indikovany k &&é
rastovym hormonem.



2. MA KLARKA POUZE PROBLEM PO USP ESNE UKONCENE ONKOLOGICKE LE CBE?

S. Kolouskovap. Zemkova

Pediatricka klinika 2.LF UK a FN Motol, Praha

Klarka byla I&ena pro akutni lymfoblastikou leukémii od 11 lespEsns absolvovala
intenzivni i naslednou udrzovacthai, ktera byla ukatena po 2 letech. Klarka se u nas
poprvé objevila téry jako tinactileta. Ristova Kivka nmela obvykly pifibéh pro pacienty na
onkologické Iébé. Pred I&bou Klarka rostla v souladu s rédvskou vySkou, tedy na
50.percentilu, po zahajenilgy doslo ke kratkodobé zastamistu, pak se vSakistova
dynamika obnovila a Klarka se &gblizila 50.percentilu. #®vySeteni na ambulanci nefta
Zzadné znamky sekundarnich pohlavnich angkestoZze menarche matky byla ve 13 letech.
V laboratornich vysledcich byly hodnoty gonadotndpiyrazré vysoké FHS 67 miU/I, LH
33 mlU/l (estradiol byl negtitelny), takové hodnoty gonadotrofiru €chto pacient vSak
nevidame. DalSimipkvapenim byl kostni&k, ktery byl opozdn o 3 roky, odpovidal tedy 10
letim, coz odpovidalo gonadalnimu selhani. Vyska lstriiou ¥ku byla na horni hranici
normy, tj. 2,5 pasma nad pretiKm pasmem podle raftivské vySky. Vzhledem &etnym
nejasnostem jsme indikovali vyseni karyotypu, ktery prokazal 46 XY. Nasledovala
oboustranné gonadektomie a byla zahgjettzal@strogeny. Na&ti ma Klarka fitomnou
délohu. Po 3 letech zala Klarka menstruovat, jejébha nefi 65x22x24 mm, dosahla
vySky 176,7 cm, je tedy vy5Si neZz bychom predikiqvadile vysky rodit a chce studovat
medicinu.



3. ANI CKA, KTERA MA SPECIALNI DIETU
0. Magnova P. Kongna
Pediatricka klinika, FN Brno

Anicka se narodila zdravym radim ze 2. gravidity, matka byla sledovarghém ghotenstvi pro
hypotrofii plodu. Rodi se spont&frezahlavim, ve 39. tydnu gravidity, 2400 g/48 cwe.2. dok
porodni decelerace ozev, AS 6,7, 8b. Po narozdniy3ia JIP, 1 den v inkubatoru s kyslikem, adnatni
sepse vyZaduji antibiotickou terapii, ikterus betoferapie, 3 dny infusni terapie- Spapije.
Novorozenecké obdobi komplikovano neprospivanifijmy, hypalbuminémii a zvySenymi
transaminazamidetné obstruknich enzym. Proto vySdaena mé s pode#enim na metabolickou
vadu, které se pozjl potvrzuje.

Z porodnice odchazi kojena s dokrmemg gétmalo aktivni, hypotonické a §asré zahajena
vyvojova rehabilitace.

Dal3i vySeteni wetne DNA analyzy potvrdily galaktosémii a véku 3 nesiai je prevedena na
prisnou dietu, kterou ro& velmi pelivé dodrzuji.

Zdravotni problémy vSak neustoupily, Aka je opozdna za vrstevniky ve vyvoji jak motorickém
(sedi od 15 msial, chodi od 2 let), tak i v psychickém, bez ohledumenzivni péi rodi¢t. Nema
chuw’ k jidlu a stale Spatiprospiva. M4 potize také si - zatind mluvit kolem 2 let, mé i refréki
vadu zraku a Silha. Oproti ostatnigtem je neobratna a vSechny tyto potize jsotitany hypoxii
kolem porodu a obdobi n€Ené galaktosémie.

Castené zlepseni stavuiphazi mezi 2.-3. rokem Zivota, dostavattkyidlu a z&ina dolie pibyvat
na vaze, satasré se objevuje zpomalovanigtu.Tato zmina je podatem pro dalSi vyS&gni, které
vyswétluje vSechny Ani¢iny potize. Genetickym vyS§&nim je potvrzen syndrom Prader-Willi.
Nékteré symptomy obou geneticky poditigich onemocEni jsou spoléné jako neprospivani,
prajmy, nechutenstvi, porucha expresni slogy, hypotonicky syndrom nebo pa¥8i
hypogonadismus a spolu s hypoxickym postiZzenimpgrodu vedly k zakrytiifznalka syndromu
Prader - Willi.



4. POCINAME SI SPRAVNE? A CO JE SPRAVNE ?
B. Kalvachova
Endokrinologicky Ustav a Pediatricka klinika FN MbtPraha

Kasuistiky 3 chlapt (vék 12, 13 a 14 let), kterym byl neSetrnymigpben vySébvan stupg
sexudlni maturace, oteviraji k diskusi etickoarstu rutinnich aktivit &skych
endokrinolog. Poteba optického a palpaiho vySeteni genitalu u citlivého jedincetkdy i
V negiznivé provozni atmosfé miZze vyustit v (utajené ?) traumazné hloubky. Ne vzdy
nas doprovod dokaze upozornit na ostych a zvySeaty stydlivosti chlapce v obdobi
puberty. O vySéeni intimnich partii je nutné pacienta vzdy pozadayswtlit divod. Pro
nazornost mozno pouzit orchidometr nebo fotogrBéienerovych stadii vyvoje. Ve
vyhrarénych gipadech mize vypomoci muzsky kolega v sousedni ordinaékdy se Ize
domluvit na vysSdeni @i pristi kontrole, teba v pitomnosti otce, kdy chlapec budiBgraven
a kdyZ budou k dispozici vstupni vysledky (BA adilalVySeteni pod nasilim nelze
akceptovat. Obe@wvzato bychom rdi tyto citlivé pacienty spiSe povzbudit, protozsba jim
negreje a jsou vzacni.



5. FARMAKOGENOMIKA V PRAXI: P RIBEH LUCIE, KTERA UZ ,CHODI OKOLO*
J. Lebl!, P. Zobah A. Kiepelovd, A.Puchmajerova

! Pediatricka klinika, UK-2.LF a FN Motol, Praﬁgl\lovorozenecké odd. s JIRP, Gynekologicko-
porodnické klinika UK-2. LF a FN Motol, PrahilJstav biologie a Iékaké genetiky, UK-2.LF a FN
Motol, Praha

Lucie se narodila zdravym nigébuznym rodiam v #ijnu 2009 ve 38. t.t. s porodni hmotnosti 1700 g a
délkou 42 cm. Od 25. intrauterinniho tydne se djpwala v Gstu. Ri narozeni nila asymetrii
koretin, prominujiciéelo a obvod hla¥ky 34 cm (P25-50). Vyvojavbyla opozdna viivem
hypotonie, od 4. trimenonu ale vyvoj dohani. Hi&ui udrzela od 9 #sio, od 12 ndsiai lezla,
postavila se ve 14 ¢sicich a v 15 gsicich ,chodi okolo®. V 16 @sicich vazi 6450 g, & 66,2 resp.
68,0 cm (pravéa/leva noha).

Silver (1953) a Russell (1954) popsalidiic intrauterinnidstovou retardaci hemihypertrofii, malou
postavu, triangularni oktiej s Sirokyméelem a malou bradou. RPadu desetileti byl syndrom Silver-
Russell (SRS) empirickou diagn6zou s (1) porodnbtmmsti pod -2SD, (2) postnatalistovou
retardaci s vyskou pod -2SE giagnoéze, (3) normalnim frontookcipitalnim obvadalavy, (4)
klasickym facialnim fenotypem a (5) asymetrii. Diedime SRS k syndraim s chromozomalnim
imprintingem. Otevira novy pohled na regulagtu.

U 50% dkti je pricinou SRS hypometylace distalféisti chromozomu 11 (11p15) v obld&iF2 a

H19. Vysledkem je bialelicka exprestl9 a sniZzena expre$€F2. K opané epimutaci dochazi u
Beckwith-Wiedemannova syndromu s nadnym ristem.

10% dkti se SRS méa maitgkou uniparentalni disomii kratkého raménka 7. etoromu (mUPD7)

s nadndrnou expresi imprintovanych gemay. genu pro growth factor receptor-bound protein-10
(GRB1Q. Jeho produkt blokuje aktivaci tyrozin kinaz§f geceptoru pro inzulin a IGF (INSR,
IGF1R). 11g15-SDS i UPD7-SDS maji podobny fenoBgti s UPD7-SRS jsou mémustow
retardované in utero, ale vice se afiajz postnataly, zatimco 11p15-SRS zachovava podobné SDS
délky/vy3ky od fetalniho Zivota dawtvi. IGF-2 je totiZz hlavnim regulatoreritstu v prvni fazi
nitrodlozniho Zivota, zatimco déale rozhodujeistu IGF-1. @innost obou IGF je modulovana
vazebnymi proteiny, receptorem IGF1R a faktorenBGR

VySeteni Lucie prokazalo ztratu metylace v oblasti 11p1&dy diagn6ézu 11q15-SRSaf Lucie se
spontana neurychli. Pouze &ba tistovym hormonem ji dava Sanci ngatelnou vysku v gtstvi a
dosglosti. Méla by byt zahajena brzy, nikoliv az po 3. narozéoimjako u jinych &i s intrauterinni
rastovou retardaci. loba jiz v prvnim roce Zivota by mozna mohla pomdekpnat hypotonii a
urychlit neuropsychicky vyvoj.

Genetické vySéeni u dti s poderenim na SRS je dalSintikladem farmakogenomiky — vyuziti
genetickych testpro I&ebné rozhodnuti.

Molekularre geneticka vySéeni u dti se SRS jsou podfgna vyzkumnym z&nem MZ FNM 2005.

10



6. PORUCHA RUSTU JAKO PROJEV PSYCHICKEHO STRADANI
J. ZapletalovaD. Aleksijevi, V. Mihal
Détska klinika, LF UP a FN, Olomouc

Jana byla vySé&tna v 11 letech na dop@eni dtského I1ék&e pro zpomaleniistove rychlosti. B
rekonstrukci jeji iistové Kivky byl mezi 9. a 11. rokeméku konstatovan propad o 2 percentilova
pasma. V dobvySeteni néla o 2 roky opozehé kostni zrani. U Jany jsme vylidluchronické
onemocgni systémového typu. Stimulovana sekrece somatuitioghormonu vykazovala hodnoty na
dolni hranici normy. Hladiny ostatnich horniolyly fyziologické, gonadotropiny a estradiol
prepubertalni. MRl mozku &a bez patologického nalezu. Az psychologické ggetodhalilo

pricinu ,zastavy“ Elesného vyvoje. Jany byla vice nez 2 roky sextiaheuzivana nevlastnim otcem.
Neprospivani visledku maternalni deprivace bylo étidkojeneckého &ku poprvé popsano ve 40.
letech minulého stoleti a nazvano anaklikticka deer O dekadu pogdse v literatite za&inaji
postupr objevovat séleni 0 analogickych nalezech i u starSigt d dospivajicich s poruchoftistu,
které byly vystaveny eminimu stradani,ipadré psychickému nebo fyzickému tyranfiedni
domrenka, Ze jde o pouhou chronickou malnutrict’ ud jako disledek zanedbavani rédnebo
sniZzené chuti k jidlu vigsledku opakovaného stresu, bytaelpdnocena. U&Siny diti a adolescefit
byla prokazana tranzitorni hormonalni poruchaedpvsim snizené tvorbastového hormonu (GH)
pravaEpodobré hypotalamického typu. Deficit GH je reverzibilppkud je podle okolnosti dft
umozrgno da@&asré anebo trvale zemit prostedi.
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7. JAJSEM JA...
K. Polatkovd, J.Cern&
D¢tské oddleni, endokrinologicka poradna NsP Karvin&@stska klinika FN Ostrava

Gabinka piSla k nam na zadost matky ve svych 11,5 letecdmMku trapilo, Ze divenka
neroste a je vyraZnmenSi nez jeji starSi sestra v tomtkw i prvnim vySeteni byla
mala, obézni, napadndisproporcionalni postavy,dtila 138 cm. Rsobila velmi tiSe, ve
Skole se tila pramérne, nesportovala. V objektivnim ndlezu dominovatnaroidni habitus,
bez vyvoje sekundarnich pohlavnich zaZihakkové mammy s lateralizaci mammil,
nadnérné mnozstvi tuku narise (OP 89 cm, hmotnost 58 kg, BMI 30,5 k@ynZevni
rodidla byla di¢i, bez vulvitidy, absence menstruace. Nalezrda & plicich byl
fyziologicky. Sluch i zrak neporusen.

Narodila se z 2. fyziologické gravidity s normgb@rinatalni anamnézou (porodni miry
3555¢g/51cm/) bez ikteru, PMV probihal fyziologickjazrsji nestonala, s dim se neléi, v
dobs vySeteni naviivovala 5. fidu ZS. Mela odklad Skolni dochazky.Divenka rostla po
celou dobu mezi 3.-5. percentilem bez souvisksistovym potencialem rodii. Matka

meii 173 cm, otec 175 cm, predikce délgpielesné vysky je 167,5 cm.

V krevnich testech FSH 96,1 IU/I, LH 73,1 1U/I, estiol 81,10 pmol/l, IGF-1 250 ug/l, TSH
1,53 mlU/I, fT4 15,1 pmol/l, protilatky negativiidSG Stitnice v norg Kostni &k je oproti
kalend@&nimu mirg urychlen. Gynekologické vy&eni prokazuje hypoplastickou drobnou
délozku 18x10 mm, gonady nedetekovany, skimhnagr chudy, oj. bazalni a parabazalni
bunky.

VySeteni karyotypu s vysledkem 45,X 47%/ 46,XY 53%tvpdilo diagndzu Turnerova
syndromu v mozaice. V bgéné linii s Y chromosomem byla nalezena oblast YRERY/.

Z tohoto divodu je nezbytné urychlené laparoskopické odsivatysgenetickych gonad pro
vysoké riziko malignizace. Toto je planovano nad3/2

Gabinka byla pedana do FNO k zahdjeni terapistovym hormonem. Nasazen Norditropin
15 mg v davce 2 mg/den s.c. Tolerancbyegje dobra .

Rozpoznani déte s TS neni ani v séasné dob jednoduché. Divenka rostla v pasmu zdravé
populace, na prvni pohled vSak zcela odlidd rfistové predikce rodi. Teprve chybni
pubertalnihotstového spurtu a vyvoje sekundarnich pohlavnickradlo

k endokrinologickému vySgni.
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8. DISEKCE A RUPTURA AORTY U 16-LETE DIVKY S TURNER OVYM SYNDROMEM
J. Pleskaovd, K. Riicklovd, J. Popelova S.Cerny?, M. Syricelk®, M. Snajderovg J. Lebt

!pediatricka klinika UK 2.LF a Fakultni nemocnice tdlo?Kardiocentrum, Nemocnice Na Homolce,
Praha’Oddsleni patologie, Nemocnice Na Homolce, Praha

Predstavujeme kazuistiku divky s Turnerovym syndronaedlisekci aorty v Sestnacti letech. Syndrom
byl u pacientky diagnostikovan kratce po poroduzadad typickych znamek (pterygium colli,
Stitovity hrudnik, perzistujici lymfedémy dolnicbhrketin). Divka byla od ranéhatstvi

kardiologicky sledovana pro bikuspidalni aortalnliopeai, aortalni stendzu a dilataci ascendentni
aorty.

K prvni ndpadné progresi dilatace ascendentni @ogio mezi 9. a 10. rokem (32,6 mm...42,0 mm).
Poté byl ndlez na a@rstacionarni az do 15. roku, kdy se aort& apiala rostovat (42,2 mm...51,0
mm). Progrese dilatace dale paloaala Ehem nasledujicich 8 ¢giai (56,0 mm), respektive 3 tydn
(61,0 mm) pedchéazejicich disekci (viz obr.1). Progrese bytandatéZ pi vztaZzeni aortalnich rozimi

k télesnému povrchu.

Disekce se rozvinula v dépkdy divkacekala na planovanou operaci. Vedouciifkipaky byla bolest
na hrudi, zvraceni a rozmazanédvid Divka podstoupila Ugpnou urgentni operaci s nahradou
aortalni chlopa (seu. Bentall) &asti aortalniho oblouka (hemiarch). Histologickyybgrokadzany
zmeny aortalni stny ve smyslu cystické medionekrézy.

Tento ffipad poukazuje na nutnost pravidelnyckremi roznéria dilatované aorty u pacientek s
Turnerovym syndromem jako prevenci Zivot ohroZugiminplikace v podobdisekce. Progrese
aortalni dilatace by #ha vést ke vasnému chirurgickémieSeni, aby se zamezilo nutnosti urgentniho
vykonu, ktery pedstavuje daleko&tsi riziko.ZvySenou pozornost jgeba ¥novat take pacientkam s
bikuspidalni aortalni chlopni, s koarktaci aorty laypertenzi.

Prace vznikla za podpory Ministerstva zdravotniaf® MZOFNM2005 (VZMZO 64203-6306) a
MSM (0021620814).

13



9. KARDIOVASKULARNI RIZIKA SPOJENA S GRAVIDITOU U TURNEROVA
SYNDROMU

E. Klaskovd, J. Zapletalovi J. Kozak
'Détska klinika LF UP a FN, OlomoutRadiologicka klinika LF UP a FN, Olomouc

Pavla ngla v 6 letech ¥ku diagnostikovany Turnéyv syndrom (45,X) (TS).

Od 12 let byla |&€ena fistovym hormonem a od 14 let ji byla indukovanagstéh menarché &a

v 16 letech. USG ledvin a kardiologické vy&eti \&. echokardiografie vykazovalo fyziologicky nélez.
Nemela Zadné asociované autoimunity. V roce 1996 psgadna na pracovisendokrinologie pro
dosglé. Metila 159 cm, pi hormonalni substitini 1&bé méla pravidelny menstréai cyklus.
Vystudovala sedni Skolu a vySsi odbornou Skolu a pracuje jalllagicka laborantka. Vdala se ve
28 letech a s manZelem se registrovali v centriapistovanou reprodukci. Priddla dva neusggné
cykly IVF pomoci darovaného oocytu, kter&aste&né platila. Po zrang IVF centra byla fed
planovanym cyklem odeslana ke kardiologickému gget Pro Spatnourehlednost srdce a velkych
cév i echokardiografii postoupila pacientka vy&eti pomoci MRI. Bylo zji$no, Ze ma
bikuspidalni aortalni chlogie praimér ascendentni hrudni aorty v Urovni pravé plicigc85x36 mm,
descendentni 26x28 mm, aortic size index (ASI)c2nt). Odstupy tepen z oblouku aorty v nétm
Za odstupem levé arteria subclavia je patrné kaeekaorty. Z kardiologického aspekjigravidita

u této pacientky povaZzovana za vysoce rizikovodeddm k nebezgé disekce aorty.

Vrozené srdéni vady, které Ize prokazat az u 50% nositelekj3@&) hlavni picinou pectasné
mortality. Disekce aorty postihuje pacientky sv@apadgi nizSim ¥ku (praimér 36 let) a proda ji
nejmért 1,4%. Aortalni disekce je obvykle spojena s ozifmi faktory jako jsou bikuspidalni
aortalni chlop# nebo jiné abnormality aortalni chlaprkoarktace nebo dilatace aorty a systémova
arterialni hypertenze.

Vysoce rizikovym obdobim pro disekci aorty je gdita. Vzhledem k tomu je nutnégul pldnovanou
graviditou provést komplexni kardiologické vyi&ati wetne MRI srdce a velkych cév, které
umo#iuje nejobjektivji stanovit indexovanou velikost ascendentni asetyaZzenou kdlesnému
povrchu. Ta je nejcitligSim prediktorem rizika disekce a zaravyeoskytuje pesné informace o
morfologii aortalni chlop&iu echokardiograficky obtiZnvySetitelnych pacientek.

V poslednich dvou desetiletich se pro Zeny s T&el& redlna moznostétotnéni s vyuZitim metod
asistované reprodukce pomoci darcovského oocytuiskgici p@et €hotenstvi a Zi¢ narozenych
déti je vykoupen vysokou frekvenci mékych komplikaci (arteridlni hypertenze, eklamgsie
aortalni direkce). Graviditarpdstavuje vysoce rizikové obdobi s nejifo matéskou Umrtnosti.
Zeny, které se rozhodnewyuzit metod urlého oplodini, musi byt podrokninformovany o
kardiovaskularnich rizicich a projit komplexnim daogickym vySetenim etné MRI srdce a
hrudni aorty. B zjisténi signifikantni srdéni vady a i nekontrolované arterialni hypertenzi je
t¢hotenstvi kontraindikovano.
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10. O MONICE, KTERA P RiLIS VYROSTLA
E. Al Taji*, D. Zemkov3 D. Novotnd

1[(Iinika déti a dorostu UK - 3. LF a FNKV, Prah#®ediatricka klinika UK - 2. LF a FNM, Praha,
3Ustav biologie a Iékaké genetiky UK - 2. LF a FNM, Praha

S Monikou jsme se poprvé setkali v endokrinologiak#bulanci ve &ku 13 let, kdy byla dopotiena

k vySeteni pro obezitu. U Moniky byla na prvni pohled rdpéanejenom obezita, ale zejména velmi
vysoka postava (183 cm, + 3,33SDS, 88 kg, BMI 2@/312, +2,53SDS ). Vedku 13 let jsme u ni
pozorovali jen péinajici pubické ochlupeni (P2),&8eni pré bylo podmigno zmnoZenim tuku bez
piitomnosti Zlazy. Monika nezvladala vyuku na zékiagkole, a proto chodila do Skoly specialni.

V détstvi nikdy zavazgi nestonala. Ve vstupnim laboratornim vygei nas negkvapily znamky
pocinajici inzulinorezistence. Napadnym nalezem bylgseni hladiny FSH (49,5 U/l)p
prepubertalnich hodnotach estradiolu (0,05 nmaiBcicici pro hypergonadotropni hypogonadismus.
Proto jsme s napim ocekavali vysledky karyotypu. Cytogenetické vysei skutén¢ prokazalo
chromozomalni aberaci: Monika mé pliunkeni jen jeden chromozom X a misto druhého ma
izochromozom vznikly spojenim kratkych ramének amwadému X. Na izochromozomu X chybi gen
pro X inaktivaci KIST), funkéné ma tedy jeden cely chromozom X a &asré vSechny geny

z izochromozomu Xp aktivni - celkem ve 3 kopiictir@nozomalni aberace 46, X, i(X) (p10) je
velmi vzacna. Obdobné chromozomalni nalezy bylpo&tové doposud popsany wkolika
jednotlivych divek s obdobnym fenotypem jako ma Mans obezitou, disproporcionalni vysokou
postavou a primarni gonadalni insuficienci. Vyspkatava mze byt vys¥tlena trojnadsobnou davkou
SHOXgenu (short stature homeobox-containing gene)whioaci s estrogennim deficitem. U
Moniky jsme postuptidoplnili dalSi vySaeni k vyloweni asociovanych vrozenych vyvojovych vad
(echokardiografii a ultrazvuk ledvin s normalniniez@&m) a zobrazeni centralniho nervového systému
nuklearni magnetickou rezonanci (s normalnim néatezéypothalamo-hypofyzarni oblasti, ale
mirnou kortikalni atrofii). U Moniky bylo zitvodu ovarialni insuficience p@bné zahajeni
hormonalni substitini |&cby a také zavedeni rezimovych deati s ohledem na obezitu, GSpost

v3ak byla dlouhodablimitovana nespolupraci rodiny i divky samotné.

Podpaeno VZ MSM 0021620814.
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11. CO PROKAZAL POZITIVNI DOPINGOVY TEST ....
M. SnajderovaD. Zemkova
Pediatricka klinika, 2. LF UK a FN Motol, Praha

Na Zadost Komise pro kontrolu dopingu jsme viiB@2letého kulturistu s pozitivnim nalezem hCG
v madi. Sportovec doping popira, udajhere jen vitaminy, zdravotni obtize nema. Kulticesse
zavodré vénuje od 18 let. NaSe vy$eni prokhlo za 5 tydih po dopingovém nalezu.

Somaticky ndleaySka 175 cm, hmotnost 78 kg, muskulérni, iritesdlez normalni. Penis mensi
(v klidovém stadiu 6 cm), oboustranhmatny parenchym miéé Zlazy 4x4 cm (palgaé citlivy),
Tanner G4, P4-5, orchidometrie 12/5-6 ml, leva gland/soko v rozgpeném hypoplastickém
skrotu. M@&ova trubice Usti na perineu, urogenitalni sinush&nd uvadi injedni [&bu v dtstvi

,Pro nesestouplé varlata a k zlepSeni vyvoje“. Met8ch ndl genetické vyséeni, udajg normalni
nalez. Na dalsi ,odborné vygeni“ nutné k Upray,vyvojové odchylky" se nedostavil, obtize ném
a proto k Zadnému lékianechodil. Byl 1x na preventivni prohlidce u spertiho I€kde (genital
nevyseten), s vyvojovou odchylkou se négl. Rodina se festhovala na samotu, kde bydli dosud.
Rodiée i syn jsou pomocni lesnéldici, m& 1 zdravou sestru. Probarihwje volnycas treninku a
kamaradm, partnersky vztah zatim nem4, divky akiiwevyhledava, na dovolenou jezdi

s kamaradem. Za svou odchylku se stydi, sprchujejsadji sam. Teprve nyni se rozhodl, Zec¢za
fesit ,swij vyvojovy problém*. Vysledky biochemického vy&sti-sérové hladinytestosteron 9
nmol/l, prolaktin 36 ug/l, FSH 8 IU/I, LH 5,2 IY/IhCG 68 000 mIU/I (fp dopingovém vySéeni

v magi 450 mlU/l), alfa-fetoprotein 8,7 kiU/l (n 0-10,5Fa 19-9 24,1 kIU/I (n 0-37) PSA 0,51 ug/l.
U muZ se zvySenou hladinou hC@&azujeme kroglaboratorni chyby a dopingu tyto moZznosti:
gonadalni nebo extragonadalni nador ze zé&roadh burk, vzacrk seminom (mze byt mirg vy3si
koncentrace hCG), hormonalnélé pro hypogonadotropni hypogonadismus nebo aplikalepseni
spermiogramu udkterych poruch reprodukcdaké dalSi vySéeni je nutno provést? Jaka je
pravdepodobna picina u naSeho probanda?
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12. TYREOTOXIKOZA U NOVORODENCA
L. Ko¥alovd, T. Zikavsk&, E. Frankova
Y11. Detska klinika a*0dd.patologickych novorodencov I.DK, LF UK a DFN&ratislava

Tyreotoxikdza u novorodenca patri k zriedkavym @eh@am, len asi 1% novorodencov
matiek s Gravesovou — Basedowovou chorobou ma fuypeniu Stitnej 2azy. Prezentujeme
diewatko-novorodenca, ktoré sa narodilo v 35. tyzdravidity, s p.h. 2450gr a p.d. 47cm
a od narodenia malo tachykardiu do 220/minutu. Kéodické vySetrie bolo negativne

a pacientka dostala fibu Digoxinom. Di€a bolo nd’alej nekudné, nepriberalo na hmotnosti
a malo trombocytopéniu. Na 12idivota sa zistili vysoké hladiny FT4 69 pmol/lFa'3
30,8pmol/l a diéa bolo preloZzené na Odd. patologickych novorodemicoBratislavy. Po
prichode sme zistili, Ze dia je hypotrofické (2260 g),odmieta’pje sondované,

s tachykardiou 220 /min., stachypnoe 70/min.atmou Stitnoulazou, hladiny FT4 nad
100 pmol/l, FT3 39,3 pmol/l, TSH 0,029mIU/I. Padiansme li€ili Thyrozolom

1mg/kg/dé- rozdelenym do 3 davok a Vasocardinom 1 mg/kigtedeozdelenym do 2 davok,
celkova ligba trvala 4 tyZzdne. Matka di&’a mala 2 roky pre otehotnenim robenu totalnu
strumektomiu pre Gravesovu-Basedowovu tyreotoxilkedziomto obdobi mala aj
trombocytopéniu. Ras gravidity bola pravidaee kontrolovana a liena 125 ug
Euthyroxom. Endokrinolég vySetroval FT4 a TSH,tpatky proti TSH receptoru neboli
pocas gravidity vySetrené, az po zisteni tyreotoxikdligt'at’a a boli vysoké. Tyreotoxik6za
novorodenca bola spésobena prenesenymi protilatiestiiTSH receptoru. Matka planuje
dal'Sie dig’a, avSak pre otehotnenim bude potrebné odstnédiojodom pravdepodobné
zbytky tkaniva Stitnejlazy a vy¢kat’ na vymiznutie protilatok proti TSH receptoru

z cirkulacie.
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13. BOLESTI V ZADECH 16 LETE DiVKY

M. Dvorakova

Endokrinologicky ustav, Praha

Kristynka pochéazi z vychodnictech. Jeji matka sediés hypertenzi, otec je zdrav, bratr
matky trpi na méové kameny. Divka preéthla v 9 letech bronchopneumonii, od 11 let
trpéla nacasté infekce mamvych cest . V 14 letech prédla prvni ledvinovou koliku, bez
prikazu konkrementu . Za 1 rok pgdala dalSi koliku se zvracenim ,tentokrét jiz byl
prokazan kamen v levé ledvinné pamwa. Nasledovala litotripse a zavedeni stent@na
mésice. DalSi kontroly na urologii po 3&sicich byly v psadku, dalsi jiz byly domluvenyiip
potizich. K nam byla Kristyna poslana v 15,5 letegfode#enim na strumu pro pocity tlaku
na krku , vazila 72 kg , #&tila 155 cm. Na krku byl pouze hmatny tukovy pal$taitujici
strumu. Sonografie krku strumu neprokazala ( Bumwl, LL 7,3 ml), ale pod hornim pélem
levého laloku bylo zji&no hypoechogenni lozisko vel. 0,5 ml. Nasledndkpa z loZiska a
stanoveni hladiny parathormonu v punktatu potvrddgnom fstitného &liska. Z
laboratornich paramétbyly hormony §titné Zlazy v nokmhladina celkového a
ionizovaného kalcia a parathormonu zvySena. MIBtvgilo lokalizaci adenomu. Byla
indikovana exstirpace levéhaoigtitného &liska . Ri operaci zjevny adenom v dané lokalizaci
nebyl nalezen a byl odstramlevy lalok Stitné zlazy. Histologicky jdtaz malého fistitného
téliska a lipomatoz&modifikovaného thymu v podeéhiuku podél levého laloku &gkil pro
neusgsSnou exstirpaci , neligo operaci fetrvavaly vysoké hladiny parathormonu,
celkového a ionizovaného kalcia. Kontrolni sonoigrgirokazala pouze nehomogenni,
hypoechogenni pravy lalok a ve fasciich vlevpdgchogenni utvar vel. 0,5 ml. Nasledna
revize ektopickéhoifstitného &liska se zdéla. Laboratorni parametry kalcia a parathormonu
se znormalizovaly , objevila se subklinickd hypdfcm Stitné Zlazy vigledku levostranné
hemithyreoidectomie a chronické autoimunitni thydé@y. Divka dostava levothyroxin, je
bez potizi.
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14. NEBYLA TO JEN NADVAHA
M. Finkovda, J. Zikmund
Klinika déti a dorostu FNKV a 3.LFUK, Praha

V fijnu 1998 pichazi do nasi endokrinologické ambulance tehdyit@ieta Veronika. fichazi na
doporieni OL pro susp. tyreopatii. V rodinné anamnémaatky hypertenze ( medik.), u otce
nefrolithiaza, 1 bratr (1996) zdrav. Veronika jg.2&hotenstvi, porod i poporodniiigh bez
komplikaci. Prodlala varicellu, jinak minimalni nemocnostii RPstupnim vySeeni @i vySce 134 cm
(P75) nsla hmotnost 34 kg, BMI 19 kg/nij. lehce nad P90. Stitna Zlaza nebylétdena, uzliny
nehmatné, ostatni interni nalez v nértoyla prepubertéini (A1, B1, Pul), TK 105/55 kPa.
Realizovano vységni zandiené na Stitnou Zlazu , tj. sonografie Stitné Z&kyevni odbry ( fT4,
TSH, antiTPO a antihTg ) - vSe s normalnim naleZera hranini hmotnost ponechana v nasem
sledovani.. Kontroly nepravidelné, seidavymi Usgchy. Ri kontrole v k¥tnu 2008 ( po vice nez 1
roce) i vySce 167,5cm ( P50) a hmotnosti 70kg - BMI2Kg/nt ( P97) byl realizovan obvykly
vySetovaci program &etrg sonografického vySgni Stitné Zlazy.iekvapenim byly jednak susp.
uzle v obou lalocich §titné Zlazy a déle v krevridlerech zvySena hladina Ca (2,95 mmol/l) - opak.
vySeteni ( 3,08 .. 2,91mmol/l) ¢vstanoveni Ca ++ (1,41 ... 1,35 mmol/l) a PTH%17,20,7

pmol/l .Fretrvavajici zvySené hodnotyski pro hyperparatyre6zu — susp. adendiétitnych

télisek. Dophujeme o MIBI vySeteni na pistitna tliska ve VFN a poté odesilame na chirurgickou
kliniku FN Motol k exstirpaci adenomuigtitnych €lisek V sodasné dobje Veronika zcela bez
potizi, bez terapigeka ji maturita na Obchodni akademii a drzi simatni vahu.
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15. KAJOVA OBEZITA

M. Nedasova

Détska endokrinologickd ambulance, Svitavskd nemecais.

Tyden ged Vanocemi 2010 k nantiphazi Zak 8. réniku zakladni Skoly pro obezitu. Vyseni u
détského lékee si vyZzadala maminka sama,&atvylowit problémy se Stitnou Zldzou. Kgja ma
starSiho bratra, ktery je u nagdé pro Al thyreoiditis, ale potize s hmotnosti ner@avy maminky
byly zcela na migt Jeji matka je ena pro thyreopatii,ipposledni kontrole zjistili uzel a nyni je
objednéna k operaci. PotiZe se §tithou Zlazoumsitka otce a jeji matka. Praréeliz obou stran se
|é¢i pro hypertenzi, obezita v rodimeni.

Kaja se narodil ze 2. nekomplikované gravidityesninu, zahlavim, néi§en, 3800/55, ikterus slaby,
kojen 6M, @kovaniadre, vyvoj byl v norng. Prodlal varicellu, nemocen sporadicky, ATB nikdy
nebral, hospitalizovan nebyl. Utigpodvrtnuti kotniku, od 10/10 sledovan na ortoppdh skoliotické
drZzeni €la. Asi do 12 let nett potize s hmotnosti, pak tloustl. 10/10 v testegediatra subklinick&
hypothyreoza, odeslan na sono &titné Zlazy a k nam.

Pri vstupu: gynoidni obezita s &etnymi drobnymi striemi nai$e, Stitna Zlaza viiena, palpaci
malo @istupna, nejevi seitéi, nebolestiva, bez uzluzliny podél kyvan nezwtSeny. Tanner: Al,
M3, Phl, T 12 ml, penis viien v tuk. tkani. 13 roky 5 &sial, vdha 78 kg - nad 97.perc 171 cm
80.perc. - nad horni hladinou genet. predikce , BBIF kg/mi nad 97.perc.

Z vySeteni: TSHs 3,112(0,34-5,5)mlIU/l, TG AB,TPO AB, TRAthyreoglobulin, kalcitonin v
norme.

Prekvapenim byl sono nalez: §Z n&&ena, asymetricka, P lalok jét$i s hypoechogennim, siln
vaskularizovanym uzlem v dolnim polu, velikostix28x15 mm, v uzlu cystické zmy. Volum PL
9ml, LL 6 ml, okoli $Z bez patologie.

Domluvili jsme jest pred vanocemi FNAB z uzlu, $eni obezity jsme odlozili. Vysledek vyseni
jsme obdrzeli koncem prosince, popsan oxyfilni dzdbbie diferencovany oxyfilni folikularni
karcinom Stitné Zlazy. Po konzultaci&skou onkologii podstoupil v lednu 2011 extirppavélo
lalok &titnice, v histologickém nalezu Slo o fol&mi |€zi s onkocytarnimi (oxyfilnimi, Hurtleho)
rysy, Utvar byl lokalizovany, bez znamek maligniBhlapec byl pedan zpt do nasi pée.

Po rekonvalescenci dogiehe hmotnost, dle antropometrickych dat je obedr®let. Zajimavy je i
rast, od narozeni seikka pohybuje nad horni hladinou genetické predikoste mezi 90. a 97.
percentilem), ma gynekomastii, hladiny gonadotmdjsou @i dolni hranici referegniho intervalu.
RovreZ doplnime informace o thyreopatiictiuznych, aby dalSi sledovani odpovidalo povazipot
chlapce.

S uzly se u &i a dospivajicich nesetkdvame talsto jako u dosfych, s o to ¥tSi zodpo¥dnosti
pristupujeme k jejich l&bé. U Kaji, diky anatomickym po#mam (obezni kluk s kratkym krkem a
relativné velkym uzlem v dolnim polu pravého laloku Stittéz¥), byl Utvar detekovatelny az pomoci
ultrazvuku.
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16. JAK SI TOMAS LAMAL KOSTI, P RESTOZE MEL ZVYSENOU KOSTNi DENZITU
0. Souek! D. Novotna?, D. Zemkova?, J. Leblt, Z. Sumnik?
! pediatricka klinika UK 2.LF a FN v Motole, Prai®ediatricka klinika FN a LF MU, Brno

Jedenéctilety chlapediphazi k endokrinologickému vydeni pro opakované fraktury dlouhych kosti.
Perinatalni anamnéza byla nenapadna, v kojeneckémby! chlapec I&n pro lakt6zovou
intoleranci, po vylodeni laktozy ze stravy prospival debPro mirnou dysplazii k{i mél Siroké
baleni do 6 r&sial. Psychomotoricky se vyvijel didy celkova nemocnost nebyla zvySena &y p
letech se objevila prvni fraktura pravého bérgeskoku z hrany piskovi§ts naslednymisednutim
dolni kortetiny. V dalSiclétyrech letech si pravy bérec zlomil j¢&tikrat, poté nasledovala fraktura
V. metatarsu v deviti letech, a déle fraktura levé&muru ve ¥ku 10 let pi kopané. Kromn fraktur
nebyla na Zadném rentgenovém snimku popséana jinkbgee na kostech. Metodou volbji pevizi
posledni zlomeniny bylo nitrdeiiové trebovani. Tento postup se vSak ulghu operace ukazal jako
technicky nemozny zidbodu téngt zaniklé dréaové dutiny, a proto bylo nutno frakturu neplanovan
sanovat zevni fixaci. Vzhledem k opakovanym frektubylo indikovano denzitometrické vysati.
Metodou DXA byla vylodena osteopordza, nalez byl hodnocen jako ,normatostni denzita vSak
byla vyznama zvySena (Z-skére pro cetbdvé BMD +3,2, pro BMD lumbalni péte +5,4). V dob
vySeteni odpovidalastesna vySka 29. percentilu a hmotnost 87. pereeptd dany ¥k a pohlavi,
arteficiadlni nadhodnoceni vysledk divodu vysokého viistu tak bylo vylodeno. Vyznama
zvySend kostni denzita byla potvrzena pomoci geiiferantitativni CT denzitometrie (pQCT), kde
bylo Z-skore pro trabekularni denzitu +6,1. Na aéklkéchto vySeteni bylo vysloveno podégni na
osteopetrozu. Zjtna analyza fedchozich RTG snintkukazala typicky nalez pro tuto chorobu. U
chlapce se jedna o pozdni formu, kdy je selhardtkorby nepravébodobné a prognéza dobra,
nicmére je nutna dispenzarizace ve smyslu neurologickyampson. Kauzalni terapie neni znama,
duleZita je disledn& prevence Unaz

GAUK 47609, MZOFNM2005 64203
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17. AUTOIMUNITNI TYREOIDITIDA A.......
J. Strnadeld.Cerna
Klinika détského Iékéstvi FN Ostrava

Kazuistika pedstavuje 16letou pacientkwémou od r.1999 pro strumu a autoimunitni
thyreoiditidu.Dlouhodol# je divka dispenzarizovana pouze pro autoimutiityrieoiditidu.

Z anamnestickych adagdivky stoji za zminku ojedéha loZiska vitiliga od narozeni, dale vyskyt
tyreopatie u matky otce, autoimunitni onemédrse v rodig nevyskytuiji.

V srpnu roku 2008 se objevuje prvni epizoda autmiimi trombocytopenie, kter&ips
nereaguje na intravenaspodavané imunoglobuliny, proto naslédnprosinci 2008
relapsu imunitni trombocytopenie uzity ¢ibé kortikosteroidy, pi niz dochazi k rozvoji
steroidniho diabetu, ktery vyZaduje inzulinoteraponstupné snizovani davek kortikbia
jejich nasledné vysazeni nam umioje |&bu inzulinem roviéZ ukortit, v inoru roku 2009
je tedy bez l&by inzulinem. Vzhledem k vyskytu dvou autoimunitn@memocani
provadime screening protilatek dalSich autoimuaigle aZ s odstupem odibd/ modifikujici
imunitni odpo¥d’ (predchozi kortikoterapie a podavani imunoglobijlifProkazujeme
autoimunitni inzulitidu (pozitivni anti GAD, antAR ve vysokych titrech). Po vysazeni
inzulinu provadime prve intravenozni glukozotahéra test, poté i oralni glukozotolexam
test, glykemie ve 120.mintje 21,2mmol/l, tedy jednoziay diabetes mellitus. Divka zprvu
Ié¢ime dlouhodobym analogem Levemirem subkuéandiabetickou regulovanou stravou,
v pozdjSim pibehu jiz vyZzaduje 18bu intenzifikovanym inzulinovym rezimem.zne
monitorujeme hladiny dalSich autoprotilatek, f&@mna pozitivita protilatek proti
parietédlnim biikdm Zaludku, ostatni screening protilatek je negétizn. protilatky proti
ovariim a nadledvinam, roa negativni jsou protilatky proti endomysiu ait&aé
transglutaminaze. Kontrolujeme raéi ranni kortizolémii, hladiny jsou v nogm

Podrobgji popiSeme fibéh divky, kterou provazi Zivotem nejen autoimunitmeoiditida,
v prezentaci na 12. Dneckitdké endokrinologie v Olomouci.
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18. CUSHINGOVA NEMOC V DETSKEM V EKU
R. Pomah&ova V. Lad, E. Skalicka, P. Kkova
Détska klinika FN a LF UK Plze

Cushingova nemoc je ACTH (adrenokortikotropni haminodependentni forma hyperkortisolismi p
hypofyzarni nadprodukci ACTH n&gstji mikroadenomem hypofyzy. Tato forma je typick& p
dosgly veék s grevahou postizeni u Zenského pohlavi.dt g Cushingv syndrom velmi vzacny a
postihuje hlavét muzské pohlavi. Proti dosgmu wku prevazuje ACT - independentni forma
nejcastji pti karcinomu nadledviny.

V klinickém obraze dominuje trunkalni typ obezity¢sicovity obltej, purpurové strije, svalova
atrofie, hematomy, arterialni hypertenze, porudbkdrové tolerance nebo diabetes mellitus.
Souwasna patologickd nadprodukce adrendlnich andiogeétském ¥ku vede u Zenského pohlavi
k hirzutickym projedm nebo pseudopubertas praecox heterosexualis @ského pohlavi k rozvoji
pseudopubertas praecox izosexualis. Typicka gisky &k je poruchaitstu se zpomalenim
rastového tempa a porucha pubertalniho vyvoje.

Laboratorni diagnostika spiwé ve zvySeném vyliovani m@ového kortizolu, v nedostateé
supresibilit plazmatického kortizolu v dexamethasonovém supmesestu a v sélém cirkadiannim
rytmu koncentraci plazmatického kortizolu s figmnosti néniho poklesu kortizolémie. ZvySena
nebo normalni hladina ACTH &i¢i pro centralni etiologii hyperkortisolismu. K pateni centralni
etiologie hyperkortisolismu je¢kdy nutno provést katetrizaci sinus petrosi infexgs odéry ACTH
ze splavt a z periferni Zily bazatna po stimulaci CRH (kortikoliberin).

Lécba Cushingovy choroby je neurochirurgicka s trasrssidalnim odstramim adenomu hypofyzy.
Prezentujeme 3&ti pubertélniho ¥ku s Cushingovou nemoci diagnostikovanoudbphu poslednich
5 let na Ztské klinice FN v Plzni. Pouze u jednoho pacidntiav dok stanoveni diagnozy pin
vyjadieny klinicky obraz Cushingova syndromgetns purpurovych striji, v ostatnichipadech byly
pii prvovySeteni gitomny pouze &které symptomy hyperkortisolismu. U posledni diagikované
pacientky byly prvnim fiznakem nemoci svalové slabositgvalové atrofii adzké hypokalémii,
deprese a porucha spanku. VSechetiyrdély klinické zndmky patologické nadprodukce adrefeiin
androgefi a poruchuirstu se zpomaleniniistového tempa.

Pacienti podstoupili ggnou transsfenoidalni resekci adenomu hypofyzy.
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19. NADOR S ENDOKRINNI SEKRECI
P. Krkovéd, R. Pomahsovéd, O.CapeK
ID&tska klinika FN Plz#, *Détské oddleni Cheb

Stefan je 17ti lety pacient marfanoidniho habiterk dosud vaz$i nestonal. Rok r potize
charakteru zvySené Unavy, palpitaci, vahového wbyittkych stolic, zadychaval s¢imamaze a
pozoroval zachvatovité poceni s flashem. Hospidatzna spadovéngtdkém oddleni potvrdila
systolicko-diastolickou hypertenzi. V laboratorntmibisrech byly zjis&¢ny zvySené hodnoty

metabolifi katecholamif s p‘revahou elevace normetanefrinad metanefriny. S pod&nim na
feochromocytom byl pacientg@oZen na Btskou kliniku FN Plza.

24 hodinova monitorace krevniho tlaku potvrdilatslicko — diastolickou hypertenzi ve vSech fazich
vysoce nad 95. percentilem, byl patrny paradoxanhezestup krevniho tlaku. V laboratornich
vysledcich byla v séru potvrzena vysoce patologiddnota normetanefiinl 6000, norma do 200
pg/ml), metanefriny byly v nortn Scintigrafickym vySéenim byl potvrzen vysoce akumulujici tumor
pravé nadledviny. NaSe vy#eni jsme nasledrzantfili na vylouceni mnoheéetné endokrinni
neoplazie (MEN). U pacienta bytippmny marfanoidni habitus a kozni skvrny charakteafe-au-
laite, MEN v dols nasi hospitalizace potvrzen nebyl.

Terapie blokatory alfa-adrenergnich recepteedla ke stabilizaci krevniho tlaku. K chirurgidéébe

byl pacient peloZzen do FN Motol.
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20. NEPRIJEMNE P REKVAPENI
D. Novotng M. Brad&ova, Z. Dolezel
Pediatricka klinika FN a LF MU Brno

Petra byla na nasi klinikufpata v 7,5 letech k provedeniestni biopsie pro podézni na celiakii.
Posledni rok mivala bolesttibha, objevila se obstipacégobici oldas aZz enterorhagii z analni fisury.
Tyto potiZze doplovaly cca 2x do &sice ataky piimovych stolic. Na gastroenterologické ambulanci
byly prokazany pozitivni protilatky proti transghuhinaze veitdé IgA a G a hranini hladina
deaminovanych gliadinovych pepiidijimajici Iékaka Petru popisuje jako statnou, vysokou divku,
ale zarazil ji pedtasny vyvoj pubického ochlupeni dle Tannera 2-3y pydy spiSe jen tukove.
Provedli jsme doplujici vySeteni kostniho &ku, které potvrdilo vyraznou akceleraci zrani a5

let. V diferenciélni diagnostice jsme mohli zvaZopatologii v oblasti nadledvin nebo ovarii. Na
ultrazvuku Bicha byly nadledviny ne2¥Seny, ovaria byla prostoupe&gtnymi cysttkami do 9 mm.

Z laboratornich vysledkbyla vysoka hladina testosteronu 4,28 nmol/l, astgmdionu 4,79 ng/ml a
dehydroepiandrosteronu 6,6 umol/l, nizka hladinsegotropiri. Velmi vysoka hladina 17
hydroxyprogesteronu — vice jak 150 nmol/l potvrdilagnézu kongenitalni adrenalni hyperplazie -
deficitu 21 hydroxylazy, podle Kliniky jeji mirndormu. Tato byla potvrzena i naslednou DNA
analyzou genu CYP 21. Genotyp CYP21P/CYP21//p.V28ditené odpovida fenotypu late onset.
Petra tedy byla propudta z nemocnice nejen s diagnézou celiakie B&vapivé pro rodte i
kongenitalni adrendlni hyperplazie pro kterou jalnyasazena terapie hydrocortisonem. Tuto
kasuistiku uvadim jakoffpomenuti dleZitosti komplexniho pohledu na pacienta, kteryzdy pro
nemocného iinosem, i v dob atomizace mediciny do jednotlivych specializaci.

25



21. SEKUNDARNI AMENORHEA U DOSPIVAJICI DiVKY

0. Vesely"?

! Détska endokrinologicka ambulance Svitavské nemocaisé Ustav patologické
fyziologie LF UP Olomouc

14 leta divka byla v dubnu 2009 odeslaseskbu gynekoloZzkou k endokrinologickému
vySeteni pro sekundarni amenorheu. Z gynekologické agaymmenarche ve 12 letech, asi
rok menstruovala vcelku pravidélnpo 13. roce Zivota se postémmenstruani cyklus
prodluzoval a od srpna 2008egtala menstruovat u@nV unoru 2009 vySétna na
gynekologii, zevni genital i UZ&bhy a vajénika bez patologického nalezu. Od 11 I&kw
pribrala ges 25kg. Z rodinné anamnézy: matka gédégro neplodnost, ita problémy

s menstruénim cyklem ve smyslu oligomenorhey, je obezni (kg @xi 178 cm vysky), otec
matky DM 2. typu, hypertonik, matka matky hypofual&Z. Z osobni anamnézy: rozena
piedtasreé v 36. tydnu gravidity, zahlavim, PH 25009, PD 48pmo respiréni potize 3 dny
v inkubatoru. V roce Zivotaikeée pi horeice, od 3 let uz vedena jako epiléga (t¢. na
valproédtu ). M4 sedre t¢Zké mentalni posSkozeni, chodi do specialni skoly.

Pri vstupnim vySeéeni v endokrinologické ambulanci véku 14 r 5m ndla divka vySku
165cm (55.percentil ), hmotnost 88,5 kg, hm/v 535S, BMI 32,5 kg/m2, M 5
oboustran, PH 6, jemné chloupky pod nosem, & ochlupeni na katetinach, projevy
akné mirné, &Ze s bledymi striemi, bez acanthosis nigricans128/75 mmHg ( 90.
percentil pro jeji ¥k a vysku) 122/78 mmHg (95. percentil 126/82 mmHZg laboratornich
vySeteni: LH 4,9 1U/l, FSH 6,0 IU/I, estradiol 161, 7 pth (n 90 — 1290), PRL 233,5 mIU/I
(n110-780), sTSH 2,689 mIU/I, testosteron hgl/l (n 0,5-2,0), SHBG 8,93 nmol/l
(n20-130), FAI 11,53 (ndo 6) , ACTH, DHEAS,-OHP, androstendion v no#m
Glykemie nalano 5,0 mmol/l, inzulin nakano 38,4 mlU/I, C-peptid 3,82 nmol/l (n 0,36 - 1,1
), HbAlc 3,7%, KM 417 umol/l ( n 200 — 390 ), vilpgramu: TC 4,7 mmol/l, LDL-C 3,91
mmol/l, HDL-C 0,86 mmol/l, TAG 2,99 mmol/l. UZ naetlvin bez zn. expanze. V souhrnu
tedy divka ngla obezitu, smiSenou dyslipidemii, hr&mi vysoky krevni tlak, mirnou
hyperurikemii a zvySeny index volného testosterdako picina amenorhey byla vyl@éena
porucha funkce §titné zlazy, hyperprolaktinemia@alSim kroku jsme provedli nasledujici
vySeteni: progesteronovy test s pozitivnim vysledkendrmenstruovala, coz vyléuo
hypoestrinni amenorheu, ACTH test vydbloky steroidogeneze, v oGTT normalni
glukosova tolerance, ale vysoky HOMA-IR 8,5 potyteiuinzulinorezistenci. TK Holter —
hodnoty v pasmu hraimé vysokého TK.

Stav uzaten jako funkni ovarialni hyperandrogenismus a metabolicky symdiZa
spoluprace s&skou gynekoloZzkou nasazena kombinovana monofatHeka

s antiandrogennim gestagenem cyproteronacetatéendadordena reduéni,
nizkocholesterolova dieta @éiméiena pohybova aktivita. Zvazovanghé metforminem.
DosaZzené vysledky z posledni kontroly v ambuldimstopad 2010 ) budou referovany a
diskutovany na DDE 2011 v Olomouci.
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22. AUTISMUS JAKO ENDOKRINNIi ONEMOCN ENI
Z. SumniR, I. Réschlovd M. Snajderovg J. Pleskéovd, R. Slechtovg J. Lebt

2. LF UK a FN v Motole, Prah3 Détska endokrinologickd ambulance, Nemocnice Frydégtdk
® Odctleni dopingové kontroly VFN, Praha

Chlapec, nyni osmilety, byl od batolecihikw sledovan pro atypicky autismus. Do 38sini se
vyvijel normalrg, poté se objevila regrese, chlapéestal mluvit, objevily se ud stereotypni
pohyby, zé&al Zit ve svém vlastnim &t&. Détsky psychiatr diagnostikoval poruchu autistického
spektra a zahajil bu citalopramem a risperidonem. Dle nazorudodale i objektivig, byla
efektivita této |€by nizka, proto se v 6 leteckku pacienta obratili na jednoho z kolel@kari
vyuZivajiciho alternativni Zgoby I&€by. Konkrétrg se jednalo o pravidelnougsicni aplikaci
"vakcin" neznameého sloZzeni podavanych intramuskél&ta této 1é€b¢ doslo dle rodia ke
znatelnému zlepseni, proto v ni bylo pakneano s jednou 4 &si¢ni prestavkou po dobu 2 let. Jeden
z oSefujicich neurolog si v tomto obdobi v3iml cushingoidniho habitu pata a odeslal ho na
vySeteni do dtské endokrinologické ambulance. Zde byla proveds8ateni s podeznim na
nadprodukci steroid vysledky v3ak byly posiné piekvapivé. Sérova koncentrace ranniho kortizolu
byla nengiitelné nizka, po stimulaci synacthenem byla maximalninoda pouze 8 nmol/l, ostatni
hypofyzarni hormony byly normalni. ExtrégnsniZzena byla vSak hladina ACTH (<4 ng/l), coZ nas
vedlo k nasledujicim diferenci@mliagnostickym avaham: 1. Jde o priméarni deficifTALC Pro tuto
diagndzu ale negdcil klinicky stav pacienta, MRl mozku bylo navic emmg. 2. Jde o exogenni
atlum ACTH v disledku aplikovanych steraidTato varianta byla vzhledem k nejasnému slozZeni
podavanych injekci pra¥godobrjSi, proto jsme se obrétili na Gdldni dopingové kontroly se
Zadosti o analyzu vzorku "vakciny". Vy&ti potvrdilo gitomnost dlouhodabpiasobiciho steroidu
betamethasonu v analyzovaném vzorku. Pacientowi dgpordeno vysazeni vakcin a podani
substitgnich davek Hydrocortisontripstresovych situacich; k pinému obnoveni funkodiedvin
doSlo aZ po 5 #sicich.
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23. KAZUISTIKY NASLEDNYCH T EHOTENSTVI V RODINACH D ETi S KONGENTALNI
ADRENALNI HYPERPLAZII ZACHYCENYCH NOVOROZENECKYM SC REENINGEM

F. Votava

Klinika déti a dorostu 3.1ékakeé fakulty UK Praha a FN Krélovské Vinohrady Praha

Za dobu provaghi novorozeneckého screeningu kongenitalni adrehgperplazie (CAH) bylo timto
nastrojem zachycenoQeské republice celkem 55 novorozéscdeficitem enzymu P450cc (21-
hydroxylazy) siiznymi mutacemCYP21geni asociovanymi s klasickou i neklasickou formou CAH.
V pravidelné pé nasi kliniky je 26 pacielit VétSinou se jedna o mladé reédirské pary,

potencionalty uvazujicimi o dalSi gravidit Rodie jsou zevrubfiseznameni jak osobnimi rozhovory
tak i formou letaku nejen o podstat I&b¢ choroby, ale i 0 moZnostech genetického poradeastv
informované reprodukce ve smyslu prenatalni diatfgaunmelého gerudenighotenstvi resp. nyni i
preimplanté&ni diagnostiky. Rodie jsou informovani i 0 moznosti ‘dby in utero”. V 5 rodinach dalSi
gravidita nastala, jejich kazuistiky ukazujznost pistupu rodtu.

Za podpory MSM VZ 0021620814 a IGA MIR NS9981
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24.PRIBEH PETRY S NOVOROZENCKYM DIABETEM

B. ObermannovaZ. Sumnik , S. Rhova, P. Dusatkova, O. Cinek, J. Lebl

Pediatricka klinika 2.LF UK a FN Motol Praha

Petra se narodila zdravym, dgquznym rodium ve 42. tydnughotenstvi, porodni délka byla 51 cm,
porodni hmotnost 29809 (-1,9 S)ivka od narozeni Spatrprospivala, hmotnostfvysSkovy pondr
byl pod 3. percentilem. Veslu ¢ty mesial byla hospitalizovana pro hyperosmolarni dehydiapiic
prijeti zmetena hyperglykémie 37 mmol/l, bez ketoacidozy, diegnodpovidala manifestaci
novorozeneckého diabetu. Jedna se o vzacné, mamod&dicné onemoceni, zpisobené mutaci
genu kéduijici struktury beta toky. Incidence je 1: 400.000 &wnarozenych. NéasgjSi etiologii je
aktivacni mutace v lidskerKCNJ11genu, ktery koduje vrihi podjednotku ATP-senzitivniho
draslikového kandlu betaitky (Kir6.2). Vysledek molekulaghgenetického vyS&tni pacientky
potvrdil heterozygotni missense mutaci C166G (cT49k) v tomto genu. Nalezena mutace nebyla
dosud popséana. Na EEG bylgtné hypsarytmie klinicky odpovidajici Westovu syndu, dle
neurologického vyS&tni se potvrdila zavazna psychomotoricka retardkemna se tedy o formu

DEND syndromu, ktery je definovan triadou psychoonioké retardace, epilepsie a novorozeneckého

diabetu. Recentnbylo popsano Usné pouziti terapie derivaty sulfonyluréynasi pacientky jsme
zahdjili I&bu s.c. inzulinem (podavan detemir v davce 0,&-HWkg/den). Byla zahajena
antiepilepticka l&ba. Do terapie bylifdan glibenclamid, davka byla navySovana na 1,34&giden,
po jeho nasazeni se paiba inzulinu nezimila, EEG i klinicky obraz epilepsie byly némnmé. L&ba
derivaty sulfonylurey tedy nevedla k moznosenuseni &by inzulinem ani k ovlivénim
neurologické symptomatiky

Podpaieno IGA (MZR 11402).
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