UVODNI SLOVO

Vdzeni pratelé détské endokrinologie, mili spolupracovnici, ddmy
a pdnové,

vitejte na 21. dnech détské endokrinologie.

Setkdvdme se v podmanivé krdsném kraji, ktery znaji mnozi z nds

zatim jen diky povinné cetbé - v kraji Petra Bezruce. Nas odborny

program probihd na dohled bfehd ,8umivé, divoké Ostravice”,

které tak dobfe rozuméla ,dévucha z hor” Maryéka Magdonova,

v pomyslném stinu beskydskych vrchold. Do svého kraje nds pozvali nasi

kolegové MUDr. Ivana Réschlovd, kteréd zvolila misto kondni, a MUDr. Jifi Strnadel, ktery
pfipravil ,ostravskou €&st” odborného programu a pozval ostravské prednésejici.

Odborny program je sestaven z nékolika tematickych celkl a je zaméfen pfedevsim na
postgradudlinivzdélavdniv détské endokrinologii. V patek se z nékolika Ghld podivdme na
syndrom Noonanové a dal$i RASopatie, vyslechneme zkusenosti z chirurgie endokrinnich
orgdnl a specidlni predndsku o poruchdch homeostdzy sodiku u dé&ti. Mladi détsti
endokrinologové nds sezndmi s vysledky svych vyzkumd zaméfenych na klinickou praxi.
Jiz tradi¢né budou udélena dvé ocenéni za nejlepsi publikace v nasem oboru za rok 2019.
V podvecer ndm feditel Muzea TéSinska Dr. David Pindur a poté Jura Strnadel predstavi
genia loci.

V sobotu se k ndm pfipoji détsti 1ékafi z blizkého okoli a spolu s nimi budeme sdilet
novinky o metabolismu détského skeletu, o minipuberté a puberté, ale také o Zhavém
tématu soucasné doby - o transgenderové mediciné. Sezndmime se s dal$im z fady
lauredtt ceny doc. Aloise Kopeckého za celoZivotni pfinos détské endokrinologii.

Odborny program ndm ptiblizi vysokou Groven mediciny ve Fakultni nemocnici Ostrava
ina fadé daldich pracovist celé Ceské republiky. V&Fim, 2e bude pFinosem pro Vasi
profesni kvalifikaci, ale také pfijemnym zpestfenim véednich pracovnich dnli v nevSednim
prostiedi.

Jan Lebl
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Brno (pofadatelka D. Novotnd)

Praha (pofadatel J. Lebl)

Olomouc (potadatelka J. Zapletalova)

Jindfichiv Hradec (pofadatelka E. Novéakovd)
Hradec Kralové (pofadatel D. Neumann)

Chodova Pland (potadatelka R. Pomahaéova)
Ostrava (potadatelka V. Janstova)

Brno (potfadatelky O. Magnovd, D. Novotna)
Hradec Kralové (pofadatelé D. Neumann, I. Plasilova)
Louny (pofadatel J. Skvor)

Olomouc (pofadatelka ). Zapletalova)

Brno (potadatelky O. Magnovd, D. Novotnd)
Mladé Boleslav (potadatelé M. Kubelkovd, J. Lebl)
Plzefi (pofadatelka R. Pomahaéovd)

Ostrava (potadatelé ). Cernd, . Strnadel)
Olomouc (potadatelka J. Zapletalova)

Pardubice (pofadatelka I. Plasilovd)

Pisek (potadatelé M. Gregora, K. Chytry, J. Lebl)
Ostrov u Tisé (pofadatel J. Skvor)

Ostravice (pofadatelé I. Réschlovd, . Strnadel)

LAUREATKY CENY POC. ALOISE KOPEC-
KEHO ZA CELOZIVOTNI PRINOS DETSKE
ENDOKRINOLOGII

(cena je podporovana Ceskou endokrinologickou spoleénosti)

2014 Prof. Olga Hnikové (Praha)
2015 Prof. Lidka Lisé (Praha)

2016 Dr. Vlasta Janstova (Ostrava)
2017 Dr. Bozena Kalvachova (Praha)
2018 Dr. Helena Vévrova (Vsetin)

2019 Dr. Jitfenka Venh&éova (Olomouc)
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VSOBECNE INFORMACE

DATUM A MiSTO KONANi REGISTRACNI HODINY
24.-25. ledna 2020 Patek 24. 1. 11.00 - 19.00
Hotel Freud Sobota 25. 1. 8.00 - 13.00

Ostravice 190
739 14 Ostravice

PORADATEL

Pracovni skupina détské endokrinologie Ceské pediatrické spoleénosti CLS JEP

PROGRAMOVY VYBOR
prof. MUDr. Jan Lebl, CSc.
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MUDr. Jifi Strnadel
prof. MUDr. Zdenék Sumnik, Ph.D.
doc. MUDr. Jitina Zapletalovd, Ph.D.

OHODNOCENiI

Akce md charakter postgradudlniho vzdélavéni a je garantovéna CLS JEP ve spolupréci
s CLK jako akce kontinudiniho vzdélavani.

Vzdélavaci akce je pofdddna dle stavovského piedpisu &islo 16 Ceské IékaFské komory
v rozsahu 10 hodin teorie (ev. ¢. akce 59117, ¢. akreditace: 0004/16/2006).

Pasivni Géast: 11 kreditt

Aktivni G&ast:

hlavni autor pfedndsky: 7 kreditd, spoluautor prednésky: 5 kreditd

hlavni autor posteru: 5 kreditd, 1. a 2. spoluautor posteru: 3 kredity, 3. a dal$i spoluautofi
posteru: 1 kredit

SEKRETARIAT KONFERENCE

AMCA, spol. sr.o. « ,Q

Academic and Medical Conference Agency
Vysehradskd 320/49, 128 00 Praha 2

t: +420 221 979 351, m: +420 731 496 060

e: amca@amca.cz, Www.amca.cz



Norditropin® s aplikacnim

NordiPe

n®

Genialita je v jednoduchosti

il

Zkracena informace o lé¢ivém pfipravku
Norditropin® SimpleXx® 5 mg/1,5 ml
Norditropin® SimpleXx® 10 mg/1,5 ml
Norditropin® SimpleXx® 15 mg/1,5 ml
injekéni roztok v zasobni viozce

Slozeni: Somatropinum 5 mg (1 ml roztoku obsahuje somatropi-
num 3,3 mg), 10 mg (1 ml roztoku obsahuje somatropinum 6,7
mg), nebo 15 mg (1 ml roztoku obsahuje somatropinum 10 mg),
v 1,5 ml injek¢niho roztoku. 1 mg somatropinu odpovida 3 m.j
somatropinu. Indikace: déti: poruchy rlstu zpisobené nedostat-
kem rastového hormonu, Turnerdv syndrom, zpomaleni rlstu
u prepubertalnich déti zpisobené chronickym onemocnénim ledvin,
poruchy riistu u déti malého vzristu narozenych jako malé vzhl-
edem ke gestacnimu véku. Dospéli: nedostatecnost ristového hor-
monu vznikla v détstvi, nedostatecnost réistového hormonu vznikla
v dospélosti. Davkovani: davkovani je individualni a musi byt vzdy
upraveno v souladu s individualni klinickou a biochemickou reakci na
terapii. Podrobnéji informace o dévkovani viz SPC. Zpisob podani:
vieobecné je doporucovana subkutanni aplikace vzdy vecer. Misto
vpichu by mélo byt ménéno, aby se predeslo lipoatrofii. Kontra-
indikace: hypersensitivita na lécivou latku nebo na kteroukoli po-
mocnou latku. Somatropin se nesmi pouZivat v piipadé prokazani
nadorové aktivity. Intrakranilni nadory musi byt inaktivni a pred
zahdjenim 1é¢by riistovym hormonem musi byt protinadorova lécba
dokoncena. Lécba musi byt prerusena v pipadé prakazného rastu
nadoru. Somatropin nema byt uzivan pro podporu rastu do vysky
u déti s uzavienymi epifyzarnimi $térbinami. Pacienti s akutnim kri-
tickym onemocnénim, trpici naslednymi komplikacemi po oteviené
operaci v krajiné srde¢ni nebo brisni, vicecetnym traumatem po
nehodg, akutnim respiracnim selhanim nebo podobnymi stavy
nemaji byt somatropinem léceni. U déti s chronickym onemocnénim
ledvin ma byt 1écba pfipravkem Norditropin® SimpleXx® prerusena
pfi transplantaci ledvin. Zvlastni upozornéni a opatfeni: déti
lécené somatropinem maji byt pravidelné vysetfeny specialistou na
détsky rlst. Lécba somatropinem méla byt pouzivana pouze lékari
se specialni znalosti nedostatku rastového hormonu a jeho 1é¢by.
Maximalni doporuena denni davka nesmi byt pekrocena. Stimulaci
ristu do vysky Ize u déti predpokladat pouze do uzavient epifyzarnich
stérbin. Zvlastni upozornéni se tyka zejména: déti se syndromem

novo nordisk’

Praderové-Williho, narozenych jako malé vzhledem ke gestacnimu
véku, s Turnerovym syndromem, s chronickym onemocnénim ledvin,
se skoliozou. U déti s Turnerovym syndromem a u déti narozenych
jako malé vzhledem ke gestacnimu véku je doporuceno pred za-
héjenim lécby a poté kazdoro¢né zméfit nalacno hladinu inzulinu
aglukdzy. U déti s Turnerovym syndromem a u déti narozenych jako
malé vzhledem ke gestacnimu véku je doporuceno méfeni hladiny
IGF-I pred zahdjenim lécby a poté vzdy dvakrat do roka. Déle se
upozornéni tyka dospélych s nedostatkem rastového hormonu
v dospélosti a obecné téchto stavli: nadory a malignity, leukémie,
benigni intrakranidini hypertense, citlivost na inzulin, tvorba proti-
létek. U viech pacientd ma byt provadén monitoring funkce stitné
Zlazy. U pacientt s hypopituitarismem musi byt standardni substitu¢ni
terapie peclivé monitorovana, pokud je podavan somatropin. Akutni
adrenalinova nedostatecnost: nasazeni 1écby somatropinem muze
mit za nasledek inhibici 11 HSD-1 a snizeni sérové koncentrace korti-
solu. U pacientd lécenych somatropinem miize byt odhalen dfive ne-
diagnostikovany centralni (sekundarni) hypoadrenalismus vyZadujici
substitucni lécbu glukokortikoidy. Navic pacienti léceni substitucni
lécbou glukokortikoidy pro dfive diagnostikovany hypoadrenalismus
mohou vyzadovat po zahajeni lécby somatropinem zvyseni jejich
udrzovacich nebo stresovych dévek (viz SPC bod 4.5). Soucasné
pouZiti s peroralni létbou estrogenem: pokud Zena pouzivajici
somatropin zahdji perordini estrogenovou lécbu, mdze byt nutné
2vysit davku somatropinu, aby se udrzela hladina sérového IGF-I
v rozmezi normélnich hodnot odpovidajicich véku. Naopak, pokud
Zena lécend somatropinem prestane uZivat perorélni estrogenovou
1é¢bu, maze byt nutné snizit davku somatropinu, aby se predeslo
prebytku riistového hormonu a/nebo nezadoucim Ucinkdm (viz SPC
bod 4.5). Norditropin® SimpleXx® je uren k pouZit vyhradné s perem
NordiPen®. Interakce: soucasna terapie glukokortikoidy inhibuje
podptimy réistovy efekt prfpravk( obsahujicich somatropin. Ucinek
somatropinu na konecnou vysku maze byt také ovlivnén soucasnou
lécbou jingymi hormony, napf. gonadotropinem, anabolickymi
steroidy, estrogenem a thyreoidnim hormonem. Po zahajent lécby
somatropinem muize byt tfeba upravit u pacientd lécenych inzulinem
davku inzulinu. Studie kompatibility nejsou k dispozici, a proto nesmi
byt tento lécivy pripravek misen s jingmi lécivymi pripravky. Soucasna
lé¢ba glukokortikoidy snizuje rlst podporujici Ucinek piipravku Nor-
ditropin. Pacientdm s deficitem ACTH ma byt nahradni lé¢ba gluko-

Norditropin® SimpleXx® 5 mg/1,5 ml
Norditropin® SimpleXx® 10 mg/1,5 ml
Norditropin® SimpleXx® 15 mg/1,5 ml

kortikoidy peclivé upravena, aby se predeslo inhibi¢nimu tcinku na
rist. Ristovy hormon snizuje preménu kortisonu na kortisol a maze
odhalit dfive nediagnostikovany centralni hypoadrenalismus nebo
zpusobit nedcinnost nizkych davek substitucnich glukokortikoidd
(viz SPC bod 4.4). U Zen uZivajicich peroralni estrogenovou substituci
maze byt k dosazeni cile lécby nutna vyssi dévka réistového hormonu
(viz bod 4.4). Téhotenstvi a kojeni: podavani pripravk( obsahujicich
somatropin se nedoporucuje v téhotenstvi a u zen ve fertilnim véku,
které neuzivaji antikoncepci. Neni znamo, zda se somatropin vylucuje
do lidského matefského mléka. Z tohoto divodu je nutno dbat
opatrnosti, pokud jsou pfipravky obsahujici somatropin podavany
kojicim Zenam. Nezadouci Gcinky: miZe se objevit retence tekutin
s perifernim edémem, zvlasté u dospélych pacientd. Syndrom kar-
palniho tunelu je méné casty, ale u dospélych mize byt pozorovan
Mirnd bolest kloubt, svalti a parestezie se mohou rovnéz objevit, ale
obvykle samy odezni. Nezadouci reakce u déti jsou méné casté nebo
vzacné. Dalsi viz SPC. Predavkovani: akutni predavkovani mize vést
na pocatku k nizkym hladinam glukozy a nasledné hyperglykemii.
Snizena hladina glukdzy byla zjisténa biochemicky, ale bez klinick-
ych projevil hypoglykemie. Dlouhotrvajici predavkovani se maze
projevit symptomy shodnymi se znamymi tcinky nadbytku lidského
riistového hormonu. Pouzitelnost: 2 roky, po prvnim otevieni ucho-
vavat nejdéle 4 tydny pfi teploté 2 °C — 8 °C nebo nejdéle 3 tydny
pii teploté do 25 °C. Uchovavani: uchovavejte pri teploté 2 °C - 8
°C v krabicce, aby byl pripravek chranén pred svétlem. Chrarite pied
mrazem. Po prvnim otevieni uchovavat nejdéle 4 tydny pri teploté
2°C-8°C nebo nejdéle 3 tydny pfi teploté do 25 °C. Baleni: zasobni
vlozka 1x1,5 ml. Datum schvaleni: 18. 5. 2005. Datum posledni
revize: 25. 4. 2018. ZpUsob vydeje a hrazeni: pripravek je vazan
na lékafsky predpis. Hrazen z prostiedk( vefejného zdravotniho
pojisténi. Drzitel rozhodnuti o registraci: Novo Nordisk A/S, Novo
Allé, 2880-Bagsvaerd, Dansko. Registracni &islo: 56/221/01-C
(5 mg), 56/222/01-C (10 mg), 56/223/01-C (15 mg).

Dalsi informaci ziskate z SPC, pfibalové informace nebo na
adrese firmy Novo Nordisk:

Novo Nordisk s.r.o., Evropskd 33c, 16000 Praha 6;
tel. +420 233 089 611, fax + 420 233 089 613.
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somatropin (rDNA) injekce
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ODBORNY PROGRAM

12.30  SLAVNOSTNi ZAHAJENI

I. Réschlovd, J. Strnadel, J. Lebl

12.30-14.00 SYMPOZIUM I: Syndrom Noonanové a dalsi RASopatie: Diagnostika
a terapie

Predsedajici: J. Cernd, E. Kldskové

12.30  Souéasné moznosti genetické diagnostiky RASopatii

A. Gregorovd, A. Hladikovd, D. Gre¢malové (Ostrava)

12.50 Je moznd prenatdlni diagnostika RASopatii?

J. Pavli¢ek (Ostrava)

13.10 Syndrom Noonanové z pohledu kardiologa

E. Kléskovd (Olomouc)

13.30  Souéasné moznosti lé¢by déti s RASopatii

J. Lebl (Praha)

13.50 Diskuze

14.00-14.20 Soutéz o nejlepsi publikaci v oboru détské endokrinologie - vystoupeni
lauredata

Predsedajici: |. Zapletalovd, D. Novotné

14.20-14.45 Kéavova prestavka

14.45-16.00 SYMPOZIUM II: Aktuality z chirurgie endokrinnich orgént

Predsedajici: M. Dvordkovd, R. Pomahacovd

14.45 Diagnostika a terapie tumoru stfedni jamy lebni v détském véku
J. Miéanik, P. Hanzlikovd, R. Lipina, M. Chlachula, T. Krejéi, P. Matousek,

J. Strnadel (Ostrava)

15.10  Operace stitné zlazy v détském véku

P. Kominek, K. Zelenik, P. Matousek (Ostrava)

15.35 Nesestouplé varle

R. Skalka (Ostrava)



Oba zahajili lécbu
minuly tyden
Vite, ktery jiZ vynechal
dvé injekce?

Navrzeny s cilem zaméfit se na adherenci k lé¢be
Saizen® easypod™ 2 je urceny pro jednoduché,
kazdodenni pouzivani a je to jediné zafizeni pro aplikaci
rlistového hormonu, které elektronicky zaznamenava
denni injekce a ma barevny kalendar.

Reseni, ktera jsou vhodna pro pacienta

Saizen® injekéni roztok je nyni k dispozici v Sirokém
spektru velikosti baleni®, ktera umozni vytvorit feseni
3ita na miru pro Vase pacienty lé¢ené pomoci r-hGH.

Neni nutné rekonstituovat

Saizen® injekéni roztok eliminuje krok rekonstituce
pro usnadnéni [é¢by. Takze vynechani jejich injekei

' by mélo byt méné pravdeépodobné - a mate informace,
které potfebujete pro kontrolu jejich lécby.

A,
sdizen

somatropin (DNA origin) for injection

Zkracend informace o pipravku

Saizen 5,83 mg/ml injekéni roztok a Saizen 8 mg/ml injekéni roztok: SloZeni: Jedna zasobni viozka obsahuje 1,03 ml roztoku (6 mg somatropinu) & 1,50 ml roztoku
(12 mg somatropinu) nebo 2,50 ml roztoku (20 mg somatropinu). Indikace: K 1écbé poruch riistu u déti, ktera je zpdsobena snizenou nebo chybgjici sekreci endogenniho
rlstového hormonu, k 16€0é poruch réistu u divek s gonadovou dysgenezi (Turnerdv syndrom) dolozenou analyzou chromozomd, k 1é&bé poruch ristu u déti pred pubertou
z ddvodu chronického ledvinného selhani (CRF), k 1écbé poruch riistu (soucasné vyska SDS < -2,5 a upravend vyska rodic SDS < -1) u déti malého vzrlistu, které se narodily
malé vzhledem ke gestacnimu véku (SGA) s porodni hmotnosti anebo délkou méné nez -2 smérodatné odchylky (SD), které nevykézaly vyrovnani ristu (catch-up) (hodnota
SDS rychlosti riistu (HV) < 0 v poslednim roce) do véku 4 let nebo pozdgji. K substituéni 1éb& u dospelych s vjraznym nedostatkem riistového hormonu diagnostikovanym
jednorazovym dynamickym testem nedostatku réistového hormonu. Kontraindikace: Hypersensitivita na lécivou latku nebo na kteroukoli pomocnou latku pFipravku. Somatropin
by nemél byt uzivan k podpore rlistu u déti s uzavienymi epifyzami. Nesmi se pouzivat v pfipadé prokazani nadorové aktivity. Intrakranialni nadory musi byt inaktivni a pred
zahajenim |é¢by rlstovym hormonem musi byt protindorova Iécba ukoncena. Létba by méla byt ukoncena v piipadé prikazného rlistu nadoru. Somatropin se nesmi pouzivat
v pfipadech proliferativni nebo pre-proliferativni diabetické retinopatie. Pacienti s akutnim tézkym onemocnénim s komplikacemi po otevené operaci srdce, operaci bfisni dutiny,
vice¢etnym poranénim, akutnim respiraénim selhanim nebo podobnych stavech by neméli byt Iéceni somatropinem. U déti s chronickym onemocnénim ledvin by méla byt lécba
somatropinem ukoncena v obdobi transplantace ledvin. Nezadouci Gginky: Az u 10 % pacient(i se méize projevit zarudnuti a svédéni v misté vpichu injekce, a to zvIasté pfi
subkutannim podani. Casté (>1/100,<1/10): izolovana bolest hlavy, reakce v misté aplikace: lokalizovana lipoatrofie, retence tekutin, periferni otok, ztuhlost, artralgie, myalgie,
parestézie. Interakce: Soubézna lécba kortikosteroidy mize snizit icinek somatropinu. Davkovani a zplisob podani: Pfipravek je uréen k opakovanému pouziti. Davkovani Saizenu
by mélo byt pro kazdého pacienta individualni, vypottené na zakladé télesného povrchu nebo télesné vahy. Injekee se podava subkutanné. Doporucuje se podavat pred spanim,
detailni informace o davkovani naleznete v Upiném souhrnu Udajli o pripravku. Téhotenstvi a kojeni: V téhotenstvi neni uzivani somatropinu doporuceno, béhem kojeni nutna
opatrnost. Baleni: 1 zasobni vlozka obsahujici 1,03 ml roztoku a/nebo 1,50 ml roztoku a/nebo 2,50 ml roztoku nebo 5 zasobnich viozek obsahujicich 1,03 ml roztoku a/nebo
1,50 ml roztoku a/nebo 2,50 ml roztoku. Na trhu nemusi byt vsechny velikosti balent. DrZitel registragniho rozhodnutiz Merck spol.sr.o, Praha, Ceska republika. Registrani &isla:
56/104/11-C, 56/105/11-C. Podminky uchovavani: Uchovavejte v chladnicce pfi teploté 2 °C - 8 °C. Po prvni injekc, zasobni viozka pripravku Saizen nebo autoinjektor easypod
s nasazenou zasobni viozkou pfipravku Saizen nebo alluetta injekéni pero obsahujici zasobni viozku Saizen, musi byt uchovavany v chladniéee pfi teploté 2 °C - 8 °C maximalné
28 dni, z toho az 7 dnéi mohou byt uchovavany pfi teploté do 25 °C. Pokud je uchovavana mimo chladnicku po dobu az 7 dnii, musi pak byt Saizen zasobni viozka vracena do
chladnicky a pouzita do 28 dnl po prvniinjekci. Datum posledni revize textu: 14. 08.2019. Viyde] na Iékafsky predpis. Pred predepsanim léku si, prosim, prectéte Uplnou informaci
o pripravku. Pripravek je hrazen z prostredkd vefejného pojisténi. Upiné informace o pfipravku poskytneme na adrese spole¢nosti Merck spol. s r 0.

MERRCU K

Adresa spole¢nosti:
Merck spol. s .o, Na Hiebenech Il 1718/10, 140 00 Praha 4
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16.00-16.30

16.30-16.45

State-of-the-art
Predsedajici: J. Strnadel

Hyponatrémie a hypernatrémie v détském véku
R. Pomahaéovd (Plzer)

Kratka prestavka

16.45-18.00 Sympozium mladych détskych endokrinologt
Predsedajici: S. Kolouskovd, J. Lebl
16.45  Mutace v NPR2 genu byly nalezeny u 5,7 % déti s familiGrné malym vzristem

16.55

17.05

17.15

17.25

17.35

17.45

17.55

L. Plachy, P. Dusatkovd, K. Maratovd, L. PetruZelkovd, P. KuCerovd, L. Elblova,
S. Kolouskovd, M. §najderovc’1, Z. §umnl’k,j. Lebl, 8. Priihovad, (Praha)

v

Pomuze genetické vysetieni pfedpovédét icinek léEby u déti, které se narodily
malé na svuj gestaéni vék (SGA)?

L. Toni, L. Plachy, P. Kuerovd, L. Elblovd, Z. Sumnik, S. Kolouskovd,

M. Snajderovd, B. Obermannovd, S. Prithovd, J. Lebl (Praha)

Nové genetické pFiciny ristové retardace u déti z 50 konsanguinnich rodin
S. A. Amaratunga, T. H. Tayeb, L. Elblovd, P. Kuéerovd, S. Prihovd, . Lebl
(Praha, Sulejmanie, Irék)

Vysledky |ééby analogem tyreoiddalnich hormonu u déti s poruchou
transportéru MCT8
K. RoZenkovd, J. Malikovd, S. Kolouskovd, J. Lebl (Praha)

Automatizované vs. manudlni hodnoceni kostniho véku u déti a adolescentu
K. Maratovd, D. Zemkovd, J. Lebl, O. Souéek, S. Prihovd, S. Kolouskovd,

M. Snajderovd, H. Krdsni¢anovd, Z. Sumnik (Praha)

Rast u pacientu s deficitem 21-hydroxyléazy
J. David, Z. Hrubd, S. Kolouskova, J. Lebl, F. Votava, Z. éumm’k,j. Cernd,
/. Cizek, N. Fildkovd, M. Honkovd, L. Kocinovd, J. Maly, D. Novotnd, I. Plasilova,
R. Pomahacovd, I. Réschlovd, J. Strnadel, |. §kvor,j. Zapletalové (Praha,
Brno, Ostrava, Ceské Budegjovice, Ostrava, Opava, Ceskéd Lipa, Karlovy Vary,
Pardubice, Plzen, Frydek-Mistek, Ustin. L., Olomouc)

Vysledky lé€by ristovym hormonem u déti se syndromem Pradera-Williho.
Analyza z databédze REPAR
A. Kodytkovd, S. Kolouskovd, D. Zemkovd, |. Lebl, E. Al Lababidi, I. Cermdkovd,
J. Cernd, J. Cizek, M. DvoFdkovd, B. Kalvachovd, O. Magnovd, D. Neumann,
D. Novotnd, B. Obermannovd, I. Plésilovd, R. Pomahadovd, S. Prihovd,
J. Strnadel, J. Skvor, M. Snajderovd, Z. Sumnik, J. Zapletalovd (Praha a centra
pro 1é&bu ristovym hormonem z celé CR)

Diskuze



18.00-18.40 ViTE_]TE V OSTRAVICI!
Predsedajici: I. Réschlové
18.00 Vyznamné osobnosti slezského rodu Petri na pFikladech MUDr. Augustina

Petra a Ondfeje Boleslava Petra
PhDr. David Pindur, Ph.D., Muzeum Té$inska, Cesky Té&sin

18.20  Petr Bezrug, basnik mého srdce
MUDr. Jifi Strnadel, Klinika détského lékarstvi LF a FN Ostrava
20.00 Konferenéni veéeie
8.30-10.00 SYMPOZIUM lll: Metabolickd onemocnéni détského skeletu
Predsedajici: S. Skélovd, Z. Sumnik
8.30 Nové moznosti diagnostiky a terapie rachitid
Z. Sumnik (Praha)
9.15 Diagnostika a terapie sekundarni osteoporézy
O. Soucek (Praha)
9.30 Vliv chronickych onemocnéni ledvin na rist a kostni metabolismus
S. Skdlové (Hradec Krélové)
9.45 Myty a omyly v détské osteologii
S. Kutilek (Klatovy)
10.00-10.20 Udéleni ceny doc. Aloise Kopeckého za celoZivotni pFinos détské

10.20-10.40

endokrinologii
Predsedajici: B. Kalvachovd, V. Janstova

Kéavova prestavka

10.40-12.00 SYMPOZIUM IV: Diagnostika a terapie poruch minipuberty a puberty
Predsedajici: L. Kostdlova (nebo E. Al Lababidi), I. Pléasilova
10.40  Minipuberta a jeji vyznam v pohlavnim vyvoji élovéka
J. Zapletalové (Olomouc)
11.05 Omyly v diagnostice pifedéasné puberty
M. Snajderovd (Praha)
11.30 Lééba pfedéasné puberty
S. Kolouskové (Praha)
10

12.00-13.00

12.00

12.30

13.00

SYMPOZIUM V: Dva pohledy na transgenderovou medicinu u déti
a adolescentt
Predsedajici: M. Snajderovd, D. Neumann
Zkusenosti z nejvétsi éeské kohorty transgenderovych adolescenti
D. Neumann (Hradec Krdlové)

Transgender problematika — pohled sexuologa
D. Pernic¢kovd, J. Mayzlikové (Ostrava)

Zakonéeni konference a obéd

POSTER

REPAR - celostdtni registr pacientd 1é&enych ristovym hormonem
Eva Al Taji, I. C‘ermékovd,j. C‘ernc'l,j. Cizek, M. DvofFékovd, B. Kalvachovd,
S. Kolouskovd, J. Lebl, O. Magnovd, D. Neumann, D. Novotnd,
B. Obermannovd, I. Plésilovéd, R. Pomahacovd, S. Prahova, J. Skvor,
M. énajderovd,j. Strnadel, Z. §umnfk,j. Zapletalové (Praha, Ostrava, Ceské
Budéjovice, Brno, Hradec Krélové, Plzen, Usti nad Labem, Olomouc)
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LAUREATI SOUTEZE PRACOVNI SKUPINY
DETSKE ENDOKRINOLOGIE 0 NEJLEPSI
PUBLIKACI V MEZINARODNIM PISEMNICTVI

ZA ROK 2005

Bez rozdilu véku:

Votava F, Torok D, Kovacs J, Moslinger D, Baumgartner-Parzer SM, Solyom J, Pribilincova
Z, Battelino T, Lebl J, Frisch H, Waldhauser F: Estimation of the false negative rate in
newborn screening for congenital adrenal hyperplasia. Eur | Endocrinol, 2005; 152: 869-
874

Vék do 35 let:

Sumnik Z, Kolougkovd S, Malcovd H, Vaviinec J, Venhd&céovd J, Lebl J, Cinek O: High
prevalence of coeliac disease in siblings of children with type 1 diabetes. Eur ] Pediatr,
2005; 164: 9-12

ZA ROK 2006

Bez rozdilu véku:

Sumnik Z, Cinek O, Bratanic N, et al: Risk of celiac disease in children with type 1 diabetes
is modified by positivity for HLA-DQB1*02-DQA1*05 and TNF-308A. Diabetes Care, 2006;
20: 856-863

Vék do 35 let:

Hainerova |, Torekov SS, EK ] et al: Association between Neuromedin U gene variants and
overweight and obesity. | Clin Endocrinol Metab, 2006; 91: 5057-5063

ZA ROK 2007

Bez rozdilu véku:

Al Taji E, Biebermann H, Limanové Z, Hnikové O, Zikmund ], Dame C, Griiters A, Lebl J,
Krude H: Screening for mutations in transcription factors in a Czech cohort of 170 patients
with congenital and early-onset hypothyroidism: identification of a novel PAX8 mutation
in dominantly inherited early-onset non-autoimmune hypothyroidism. Eur | Endocrinol,
2007; 156: 521-529

12

Vék do 35 let:

Hainerovad |, Larsen LH, Holst B, Finkovd M, Hainer V, Lebl J, Hansen T, Pedersen O:
Melanocortin 4 Receptor Mutations in Obese Czech Children: Studies of Prevalence,
Phenotype Development, Weight Reduction Response, and Functional Analysis. ] Clin
Endocrinol Metab, 2007; 92: 3689-3696

ZA ROK 2008

Bez rozdilu véku:

Obermannové B, Banghové K, Sumnik Z, Dvoidkovd HM, Betka J, Fencl F, Kolouskovd S,
Cinek O, Lebl J: Unusually severe phenotype of neonatal primary hyperparathyroidism
due to a heterozygous inactivating mutation in the CASR gene. Eur ] Pediatr, 2009; 168:
569-573

Vék do 35 let:

Gonsoréikovd L, Priihovd S, Cinek O, Ek |, Pelikdnovd T, Jorgensen T, Eiberg H, Pedersen
O, Hansen T, Lebl J: Autosomal inheritance of diabetes in two families characterized by
obesity and a novel H241Q mutation in NEURODI. Pediatr Diabetes, 2008; 9 (Part Il): 367-
372

ZA ROK 2009

cena nebyla udélena

ZA ROK 2010

Bez rozdilu véku:

Priahové §, Dugdtkovda P, Sumnik Z, Kolougkovd S, Pedersen O, Hansen T, Cinek O, Lebl J:
Glucokinase diabetes in 103 families from a country-based study in the Czech Republic:
geographically restricted distribution of two prevalent GCK mutations. Pediatr Diabetes,
2010; 11: 529-535

Vék do 35 let:

Pleskacovad ), Hersmus R, Oosterhuis JW, Setyawati BA, Faradz SM, Cools M, Wolffen-
buttel KP, Lebl J, Drop SL, Looijenga LH: Tumor risk in Disorders of Sex Development. Sex
Dev, 2010; 4: 259-269
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ZA ROK 201

Bez rozdilu véku:

Obermannové B, Pfaeffle R, Zygmunt-Gorska A, Starzyk J, Verkauskiene R, Smetanina N,
Bezlepkina O, Peterkova V, Frisch H, Cinek O, Child CJ, Blum WF, Lebl J: Mutations and pi-
tuitary morphology in a series of 82 patients with PROP1 gene defects. Horm Res Paediat,
2011; 76: 348-354

Vék do 35 let:

Sou&ek O, Lebl |, Snajderovd M, Kolougkovd S, Roéek M, Cinek O, Rittweger J, Sumnik,
Z: Bone geometry and volumetric bone mineral density in girls with Turner syndrome of
different pubertal stages. Clin Endocrinol, 2011; 74: 445-452

ZA ROK 2012

Bez rozdilu véku:

Sougek O, Komrska V, Hldvka Z, Cinek O, Ro&ek M, Zemkové D, Lebl |, Sumnik Z: Boys with
haemophilia have low trabecular bone mineral density and sarcopenia, but normal bone
strength at the radius. Haemophilia, 2012; 18: 222-228

Do 35 let véku:

Malikové J, Votava F, Vrzalovd Z, Lebl |, Cinek O: Genetic analysis of the CYP21A2 gene in
neonatal dried blood spots from children with transiently elevated 17-hydroxyprogeste-
rone. Clin Endocrinol (Oxf), 2012; 77: 187-194

ZA ROK 2013

Bez rozdilu véku:

Prahova §, Dusdtkova P, Neumann D, Hollay E, Cinek O, Lebl |, Sumnik Z: Two cases of
diabetic ketoacidosis in HNFIA-MODY linked to severe dehydration: is it time to change
the diagnostic criteria for MODY? Diabetes Care, 2013; 36: 2573-2574

Do 35 let véku:

Souéek O, Zapletalovd |, Zemkovd D, Snajderovd M, Novotnd D, Hirschfedovd K, Plésilové
I, Koloudkovd S, Roéek M, Hldvka Z, Lebl |, Sumnik Z: Prepubertal girls with Turner syndro-
me and children with isolated SHOX deficiency have similar bone geometry at the radius.
J Clin Endocinol Metab, 2013; 98: E1241-1247
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ZA ROK 2014

Bez rozdilu véku:

Kaprova-Pleskaéovd ), Stoop H, Briiggenwirth H, Cools M, Wolffenbuttel KP, Drop SL,
Snajderové M, Lebl |, Oosterhuis JW, Looijenga LH: Complete androgen insensitivity syn-
drome: factors influencing gonadal histology including germ cell pathology. Modern
Pathology, 2014; 27: 721-730

Do 35 let véku:

Malikové ), Camats N, Ferndndez-Cancio M, Heath K, Gonzdlez |, Caimari M, del Campo
M, Albisu M, Kolouskové S, Audi L, Fliick CE: Human NR5A1/SF-1 Mutations Show Decre-
ased Activity on BDNF (Brain-Derived Neurotrophic Factor), an Important Regulator of
Energy Balance: Testing Impact of Novel SF-1 Mutations Beyond Steroidogenesis. PLoS
One, 2014; 9: €104838. doi:10.1371

ZA ROK 2015

Bez rozdilu véku:

Petruzelkové L, Dusdtkovd P, Cinek O, Sumnik Z, Priihové S, Hradsky O, Véeldkovd |, Lebl
J, Kolouskové S: Substantial proportion of MODY among multiplex families participating
in a Type 1 diabetes prediction programme. Diabetic Medicine, 2016; 33: 1712-1716

Do 35 let véku:

Rozenkova K, Malikovd ], Nessa A, Dusatkovd L, Bjgrkhaug L, Obermannové B, Dusatkova
P, Kytnarova J, Aukrust I, Najmi L, Rypagkovd B, Sumnik Z, Lebl J, Njelstad PR, Hussain
K, Priihové S: High incidence of heterozygous ABCC8 and HNFIA mutations in Czech
patients with congenital hyperinsulinism. | Clin Endocrinol Metab, 2015; 100: E1540-1549

ZA ROK 2016

Bez rozdilu véku:

Zamrazilovd H, Weiss R, Hainer V, Aldhoon-Hainerovd |: Cardiometabolic Health in Obese
Adolescents Is Related to Length of Obesity Exposure: A Pilot Study. | Clin Endocrinol
Metab, 2016; 101: 3088-3095

Do 35 let véku:

Dusdtkovd P, Pfaffle R, Brown MR, Akulevich N, Arnhold IJP, Kalina MA, Kot K, Krzisnik
C, Lemos MC, Malikovd J, Navardauskaite R, Obermannovd B, Pribilincovéd Z, Sallai A,
Stipancic G, Verkauskiene R, Cinek O, Blum WF, Parks JS, Austerlitz F, Lebl J: Genesis of two
most prevalent PROP1 gene variants causing combined pituitary hormone deficiency in 21
populations. Eur ] Hum Genet, 2016; 24: 415-420
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ZA ROK 2017

Bez rozdilu véku:

Obermannové B, Petruzelkové L, Suldkovd T, Sumnik Z: HbAlc but not diabetes duration
predicts increased arterial stifness in adolescents with poorly controlled type 1 diabetes.
Pediatr Diabetes, 2017; 18: 304-310

Do 35 let véku:

Maratova K, Soucek O, Matyskova], Hlavka Z, Petruzelkova L, Obermannova B, Pruhova S,
Kolouskova S, Sumnik Z: Muscle functions and bone strength are impaired in adolescents
with type 1 diabetes. Bone, 2018; 106: 22-27

ZA ROK 2018

Bez rozdilu véku:

Klammt ), Neumann D, Gevers EF, Andrew SF, Schwartz JD, Rockstroh D, Colombo
R, Sanchez MA, Vokurkova D, Kowalczyk J, Metherell LA, Rosenfeld RG, Pfaffle R, Dattani
MT, Dauber A, Hwa V: Dominant-negative STAT5B mutations cause growth hormone
insensitivity with short stature and mild immune dysregulation. Nat Commun, 2018; 9: 2105

Do 35 let véku:

Souéek O, Schénau E, Lebl J, Willnecker ], Hlavka Z, Sumnik Z: A 6-Year Follow-Up of
Fracture Incidence and Volumetric Bone Mineral Density Development in Girls With Turner
Syndrome. | Clin Endocrinol Metab, 2018; 103: 1188-1197
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