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UVODNI SLOVe

Vdzeni pratelé, spolupracovnici, kolegové,

vitejte na Dnech détské endokrinologie 2024. Vitejte v moravské metropoli Brné, spojené
s zivotem a dilem Gregora Johanna Mendela a vznikem genetiky, ale také se zhavou
soucasnosti Spickového biomedicinského vyzkumu. Vitejte na zcela mimotrddnych Dnech
détské endokrinologie, kterych se zicastni specialisté ze ¢tyf zemi t¥i rGznych kontinent.
Tyto Dny jsou nejen dalsi z fady ,slovensko-ceskych” ¢i ,cesko-slovenskych”, ale jsou
navic obohaceny Gcasti dvou vyznamnych zahranicnich hostd z Alzirska a z Japonska.
A soulasné vitejte také na prvnim odborném setkdni sekce détské obezitologie Ceské
pediatrické spole¢nosti v podobné pdateéniho ,Plldne détské obezitologie”.

B&hem nasich dvou dnid v Brné zazni bezmdla padesat odbornych sdéleni zamé&fenych na
nové pohledy na détskou obezitu, na nové terapie v détské endokrinologii, na ,jedendct
tvéri” poruch pubertdiniho vyvoje a doplnénych plendrni predndskou o poruchdch
sexudlini diferenciace pohledem mimorddné osobni zkuSenosti z oblasti s vysokou
mirou konsanguinity. Spektrum pohled( na détské endokrinni poruchy doplni dvé série
kazuistickych sdéleni. A je jiz témé&F pravidlem, Ze se spole¢né ziéastnime udéleni ceny za
celozivotni pfinos détské endokrinologii, kterd je pojmenovdna po nasem uditeli doc. Aloisi
Kopeckém, a dvou cen za nejlepsi publikace vydané v predeslém roce v mezindrodnim
odborném pisemnictvi.

Extenzivniodborny programbude doplnénspolecenskym setkdvdanim, jehoz sttredobodem
bude nepochybné spoleensky vecer ve stylu a v rytmu Beatles - které néktefi z nds
skute¢né jesté pamatuiji!

Véfime, ze z Brna budeme vSichni odjizdét s pozitivnimi zdzitky, plni nové odborné
inspirace a také s nové ziskanymi prateli a odbornymi spolupracovniky. Jak kdosi kdysi
stru¢né fekl - prosté s nabitymi baterkamil

Dva inspirativni dny v Brné Védm preji

Jan Lebl, Jitina Zapletalovd, Zdenék Sumnik
za sekci détské endokrinologie CPS

Olga Magnové, Dana Novotné
mistni hostitelky



VSEOBECNE INFORMACE

DATUM A MiSTO KONANi REGISTRACNI HODINY
26.-27. ledna 2024 Ctvrtek 25. 1. 17.00-19.00
Hotel International Brno Patek 26. 1. 8.00-18.15
Husova 16 Sobota 27. 1. 8.00-15.00
Brno

www.hotelinternational.cz

PORADATEL

Sekce détské endokrinologie Ceské pediatrické spoleénosti CLS JEP ve spoluprdci se
Sekci détské obezitologie Ceské pediatrické spolegnosti CLS JEP

ORGANIZACNi PROGRAMOVY VYBOR e1Cky

v e ¢
prof. MUDTr. Jan Lebl, CSc. jA C YA
prof. MUDr. Zdené&k Sumnik, Ph.D. e m
doc. MUDr. Jitina Zapletalové, Ph.D. - N
MUDr. Olga Magnové ERRACE

MUDr. Dana Novotnd, Ph.D.

OHODNOCENI

Konference je akreditovana Ceskou lékaiskou komorou a pofdddna dle stavovského
predpisu CLK &islo 16.

ID akce: 114626

Ohodnoceni: pasivni G¢ast: 12 kreditl, hlavni autor pfedndsky 7 kreditd, spoluautor
pfedndsky: 5 kreditl

Kredity ziskané za aktivni i pasivni Géast na konferenci budou &lentim CLK pFipsdny

automaticky.

Pocet kreditd ziskanych za Géast na véech vzdéldvacich akcich Ize zjistit po pfihldseni do
Vzdéldvaciho portdlu CLK (www.vzdelavanilekaru.cz).

Certifikdty budou G&astnikiim rozesldny e-mailem po skon&eni konference.

SEKRETARIAT KONFERENCE %

AMCA, spol.sr. o.

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

t: +420 731 496 060

e: amca@amca.cz, www.amca.cz



PREHLED DOSAVADNICH DNU DETSKE
ENDOKRINOLOGIE

1999
2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
20Mm
2012
2013
2014
2015
2016
2017
2018
2019
2020
2021
2022
2023
2024

Kristin Hradek (pofadatel J. Skvor)

Brno (potfadatelka D. Novotna)

Praha (pofadatel ). Lebl)

Olomouc (pofadatelka ). Zapletalovd)

JindFichdv Hradec (pofadatelka E. Novakova)
Hradec Kralové (pofadatel D. Neumann)

Chodova Plané (pofadatelka R. Pomahaéovd)
Ostrava (pofadatelka V. Janstovd)

Brno (potfadatelky O. Magnova, D. Novotna)
Hradec Kralové (pofadatelé D. Neumann, |. Plasilové)
Louny (pofadatel J. Skvor)

Olomouc (pofadatelka ). Zapletalova)

Brno (pofadatelky O. Magnova, D. Novotnd)
Mlada Boleslav (pofadatelé M. Kubelkova, ). Lebl)
Plzen (pofadatelka R. Pomahaéovd)

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

Pardubice (pofadatelka I. Plasilova)

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

Ostravice (potadatelé I. Réschlova, J. Strnadel)
virtudlni setkéni ,Détské endokrinologie v dobé covidové”
Praha (pofadatel ). Lebl)

Plzen (pofadatelka R. Pomahaéova)

Brno (pofadatelky O. Magnové, D. Novotnd)



LAUREATKY CENY DOC. ALOISE KOPECKEHO
ZA CELOZIVOTNI PRINOS DETSKE
ENDOKRINOLOGII

(cena je podporovéana Ceskou endokrinologickou spoleénosti LS JEP)

2014  prof. Olga Hnikové (Praha)

2015  prof. Lidka Lisé (Praha)

2016  Dr. Vlasta Janstové (Ostrava)
2017  Dr. BoZena Kalvachové (Praha)
2018  Dr. Helena Vavrova (Vsetin)

2019  Dr. Jitfenka Venhdaéova (Olomouc)
2020 doc. Marta Snajderova (Praha)
2022 Dr. Dana Zemkova (Praha)

2023 doc. Jifina Zapletalova (Olomouc)



PARTNERI 24. DNU DETSKE ENDOKRINOLOGIE

PLATINOVi PARTNERI

Q

MNRIRC K novo nordisk’

ZLATY PARTNER

SANDOZ: ;"

STRIBRNi PARTNERI

@Pﬁzer 6 SWixx BioPharma

BRONZOVY PARTNER

AstraZeneca ==



PARTNERI

EXCEED @

RPHAN Caring Innovation

MEDIALNi PARTNERI

Cca UsSubQ MMEDICINA %oM



OD3ORNY PROGRAM PATEK 26. 1.

PULDEN DETSKE OBEZITOLOGIE
e

Predsedajici: . Kfenek Malikovd, J. Lebl

o Pro& vznikla sekce détské obezitologie Ceské pediatrické spole&nosti?
J. Lebl, 2. LF UK a FN Motol, Praha

e Obezita u déti jako celospoleéenska vyzva 21. stoleti
I. Aldhoon Hainerovd, FTN, FNKV a 3. LF UK, Praha

o Inkretinova analoga: Sou¢asna zkusenost a blizka budoucnost
J. Kfenek Malikovd, 2. LF UK a FN Motol, Praha

e Bariatrické chirurgie v pediatrii
J. Kytnarovd, 1. LF UK a VFN, Praha

o Soucasné moznosti diagnostiky a terapie diabetu 2. typu u déti
Z. Sumnik, 2. LF UK a FN Motol, Praha

10.00-10.20 Prestavka

Predsedajici: I. Aldhoon Hainerovd, J. Kytnarové

e Overgrowth syndromy a éasné nastupujici obezita v kojeneckém véku
B. Obermannovd, 2. LF UK a FN Motol, Praha

¢ Hypotalamickd obezita - problém nejen endokrinologicky
S. Kolouskovd, J. Kfenek Malikové, 2. LF UK a FN Motol, Praha

o PFiéina vyvoje obezity u Cushingova syndromu
R. Pomahaéovd, P. Paterovd, E. Nykodymovd, LF UK a FN, Plzer

e Leptin a disledky jeho deficitu u konsangvinnich rodin v Pakistanu
P. Dusétkovd, 2. LF UK a FN Motol, Praha

e Lééba rekombinantnim leptinem: Souéasné perspektivy
J. Lebl, 2. LF UK a FN Motol, Praha

12.00-13.00 Poledni piestavka s obéerstvenim



DNY DETSKE ENDOKRINOLOGIE

O. Magnovd, D. Novotnd, P. Jabandziev, FN Brno

Predsedajici / chairs: L. Kostélovd, J. Lebl

e DSD: Learning from individual cases
A. Ladjouze, Pédiatrie Faculté de Médecine d’Alger, Algiers, Algeria

Co je nového v 1é€bé poruch rustu, poruch vyvoje skeletu a poruch
funkce nadledvin

Novel therapies of growth disorders, skeletal conditions and adrenal
dysfunction

Predsedajici / chairs: 8. Prihové, Z. Sumnik

e An update on clinical research in Noonan syndrome
R. Horikawa, Japanese National Center for Child Health and Development,
Tokyo, Japan

o Perspectives of prenatal treatment in achondroplasia
P. Krejéi, LF MU, Brno

o A summary on Somapacitan studies
R. Horikawa, Japanese National Center for Child Health and Development,
Tokyo, Japan

15.00-15.30 Prestavka / coffee break

Predsedajici / chairs: D. Novotnd, J. Zapletalovd

e Vystoupenilaureatd — pfedstaveni odménénych praci

Co je nového v 1é€bé poruch rustu, poruch vyvoje skeletu a poruch
funkce nadledvin

Novel therapies of growth disorders, skeletal conditions and adrenal
dysfunction

Predsedajici / chairs: R. Pomahacovd, Z. Pribilincovéd
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e Rok s Ngenlou - praktické zku$enosti s dlouhodobé pusobicim rustovym
hormonem / First year with Ngenla - real-life experience with long-acting
growth hormone

S. Prihovd, J. Lebl, 2. LF UK a FN Motol, Praha

o Jak rozpoznat X-vazanou hypofosfatémii v ambulanci détského endokrinologa
Recognition of X-linked hypophosphataemia in paediatric endocrine clinics
- predndska ve spoluprdci se spoleénosti Swixx Biopharma s.r.o.
Z. Sumnik, O. Souéek, 2. LF UK a FN Motol, Praha

o Lééba vrozené hypofosfatazie / Therapy of congenital hypophosphatasia
- predndska ve spoluprdci se spole¢nosti AstraZeneca Czech Republics. r. o.
O. Souéek, Z. Sumnik, 2. LF UK a FN Motol, Praha

o Nové moznosti lééby adrendlniinsuficience/ Novel therapies of adrenal insufficiency
B. Obermannovd, 2. LF UK a FN Motol, Praha

¢ Jak odpovidaji na 1éébu vosoritidem &éesti pacienti? / Treatment response to
vosoritide in Czech patients
D. Zemkovd, K. Maratovd, A. Kodytkovd, O. Souéek, Z. Sumnik, 2. LF UK a FN
Motol, Praha

17.00-17.15 Prestavka / break

Predsedajici / chairs: D. Neumann, J. Stanik

o Zriedkavé priciny uzlov stitnej zl'azy u deti / Rare causes of paediatric thyroid
nodules

J. Stanik, LFUK a NUDCH, Ustav experimentdlnej endokrinolégie SAV,
Bratislava

e Zdahadny pan Q spatien na Vysoéiné / Mysterious Mr. Q seen in the Highlands
O. Vesely'?, 'Svitavskd nemocnice, NPK a.s., 2FN Olomouc

o Barevné zmény vlasi, porucha sluchu a hypogonadismus / Changing hair
colour, hearing impairment, and hypogonadism
D. Neumann'?, 'LF UK a FN Hradec Krélové, 2ON Trutnov

e Micha-ELA!!!/ Mich-ELLE!!!
K. Woznicovd', J. Strnadel', D. Gre¢malovd', T. Zaoral, V. Bajéiovéd?,
'FN Ostrava, 2FN Brno

e Hyponatrémie u 16letého Matouse / Low sodium in 16y/o Matthias
I. Aldhoon Hainerovd', M. Kosék?, 'FTN, FNKV a 3. LF UK, 21. LF UK a UVN, Praha

o Ostravsky pelmel / Pall Mall from Ostrava
J. Strnadel, A. GFegoFovd!, S. Prihové?, P. Dusdtkovd?, 'LF a FN Ostrava, 22. LF
UK a FN Motol, Praha
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OD3ORNY PROGRAM SO080TA 27 1.

Praktické navody pro diagnostiku a terapii abnormalniho
pubertalniho vyvoje

Practical guidelines to diagnose and treat abnormal pubertal
development

Predsedajici / chairs: E. Vitariusovd, J. Zapletalové

e Minipuberta a jej uloha v detskom veku / Minipuberty and its role in childhood
E. Vitdriusova, Z. Pribilincovd, L. Kostdlovd, NUDCH, Bratislava

e Adrenarche - kedy dobre, kedy zle? / Adrenarche — sometimes good,
sometimes bad
Z. Pribilincovd, NUDCH, Bratislava

o Piedéasnd puberta - diagnostika a indikace podavéani GnRHa / Precocious
puberty — diagnosis and indication for GnRHa therapy
D. Novotnd, FN Brno

o Casny néastup puberty v dobé covidové — mytus nebo fakt? / Early puberty in
the Covid era — a myth, or a fact?
J. Zapletalovd, K. Holotovd, FN a LF UP, Olomouc

e Opozdénd puberta - diagnostika a 1ééba / Delayed puberty - diagnosis and
management
O. Magnovd, FN Brno

10.00-10.20 Prestavka / Coffee break

Predsedajici / chairs: Z. Mi§ikové, M. Snajderovd O. Magnovd

o Vystoupeni laureéta

Praktické navody pro diagnostiku a terapii abnormalniho
pubertélniho vyvoje

Practical guidelines to diagnose and treat abnormal pubertal
development

Predsedajici / chairs: S. Kolouskovd, J. Strnadel

o Konstituéni opozdéni riistu a puberty / Constitutional delay of growth and
adolescence
S. Prhovd, 2. LF UK a FN Motol, Praha



e Pubertdlni ristovy vysvih ve zdravi a v nemoci / Pubertal growth spurt in
health and disease

J. Lebl, 2. LF UK a FN Motol, Praha

¢ Gynekomastie — diferencidlni diagnostika a terapeutické ptistupy /
Gynaecomastia - differential diagnosis and management
S. Kolouskovd, 2. LF UK a FN Motol, Praha

e Operaénilééba gynekomastie / Surgical procedures in gynaecomastia
E. Drevinkové, 3. LF UK a FNKV, Praha

o Etiologie, diagnostika a terapie PCOS / Etiology, diagnosis and management
of PCOS

M. Snajderovd, 2. LF UK a FN Motol, Praha

o Indukce fertility u hypogonadotropnich mladych muzui / Fertility induction in
hypogonadal young men
V. Héna, 1. LF UK a VFN, Praha

12.30-13.30 Obéd / lunch

Predsedaijici / chairs: M. DvoFdkovd, J. Skvor

e Paterndlna mutécia v géne ABCC8 ako prié¢ina fokalnej formy kongenitalneho
hyperinzulinizmu / Focal form of congenital hyperinsulinism due to a paternal
ABCC8 mutation

D. Lobotkovd', K. Brennerovd', J. Hornovd', M. Huékovd?, M. Skopkovd?,
D. Gasperikové?, J. Stanik', 'LFUK a NUDCH, 2UEE, Biomedicinske centrum
SAV, Bratislava

e Morbidna obezita u adolescentov: Klub 200 / Morbid obesity in adolescence:
Club 200

L. Krajéovi¢ovd', E. Vitdriusovd', J. Stanik'?, 'LFUK a NUDCH, 2UEE,
Biomedicinske centrum SAV, Bratislava

o Vliv genu SHOX na vysoky vzrist / SHOX gene and tall stature
K. Gregorovd, L. Plachy, P. Dusdtkovad, S. Prihovd, 2. LF UK a FN Motol, Praha

¢ Jednou malo, jindy moc - jak genové varianty méni osudy détskych pacientd
Sometimes a lot, sometimes too little - how gene variants impact the lives of
paediatric patients
S.A. Amaratunga, D. Zemkovd, A. Kodytkovd, V. Hirkovd, J. Lebl, 2. LF UK a FN
Motol, Praha

o Pi#ibéh Sary: Promarnéné prileZitosti v diagnostice a Iéébé SGA / The story of
Sdra: Lost opportunities in diagnosis and management of SGA
A. Kodytkovd, N. Siménkovd, M. Durilovd, J. Lebl, 2. LF UK a FN Motol, Praha
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e Transplantace thymu u kojence s fenokopii DiGeorgeova syndrom / Thymus
transplantation in an infant with phenocopy of DiGeorge syndrome
B. Jirovd, A. Klocperk, M. Komysékovd, V. Novotny, N. Tichd, B. Obermannovd,
2. LF a FN Motol, Praha

Poster

P1 Vliv genetického pozadi a COVID-19 lockdownu na stravovaci zvyklosti,
pohybovou aktivitu, Zivotni styl a télesnou hmotnost u éeskych déti
(NU23-09-00252)

R. Pilcové, R. Taxové Braunerovd, M. Kunesovd, T. Metelcovd, T. Svobodovd,
J. Véeldk, M. Varikovd, Endokrinologicky ustav, Praha
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ABSTRAKTY

Abstrakty jsou Fazeny podle pfijmeni prvniho autora.

HYPONATREMIE U 16 LETEHO MATOUSE

I. Aldhoon Hainerovd', M. Kosdk?

'Pediatrickd klinika, Fakultni Thomayerova nemocnice a Klinika déti a dorostu, Fakultni
nemocnice Krdlovské Vinohrady a 3. Iékarské fakulty Univerzity Karlovy, Praha

2nterni klinika 1. IékaFské fakulty Univerzity Karlovy a Ustfedni vojenské nemocnice,
Praha

16 lety postpubertdini chlapec byl vysetfen na pohotovosti pro bolest hlavy, nauzeu
a zvraceni. Osobni anamnéza Matouse je nevyznamnd kromé epizody nejasnych febrilii
s elevaci zdnétlivych parametrd na jafe 2020 a 2021. Matou$ uddval b&hem poslednich
dvou mésic ob&asné bolesti hlavy, tnavu a nizkou vykonnost. Neurologické i oéni vy-
Setfeni bylo v normé. V rédmci odbérd byla zjisténa hyponatrémie. Pro zhor$eni klinic-
kého stavu byla provedend MR mozku s ndlezem supraseldrni masy a bylo vyjadreno
podezfeni na makroadenom hypofyzy. Natrémie se postupné na inflzni terapii upravi-
la. Naslednd vysetfeni prokézala centrdlni hypotyredzu, nedetekovatelné gonadotropi-
ny a testosteron. Koncentrace ranniho sérového kortizolu byla v normé a s adekvéatnim
vzestupem v ACTH testu. Nicméné, vzhledem k recentnimu vzniku obtizi neslo vyloucit
falesné negativni vysledek ACTH testu. Proto bylo zahdjeno poddavdni hydrocortisonu
a s ostupem dvou dni byl pfiddn levothyoxin.

Byla provedena endoskopickd transsfenoiddlini biopsie loZiska bez resekce pro podezie-
ni na hypofyzitidu, kterd byla histopatologicky potvrzena. Pro intermitentni polyurii vy-
zadoval Matous po vykonu |é¢bu desmopresinem. Cca mésic po neurochirurgickém vy-
konu doslo k normalizaci gonadotropni osy. Na kontrolnim MR mozku za 2 mésice nebyla
identifikovdna zvétsend hypofyza. Pro pfiznivy vyvoj byl postupné vysazen desmopressin
a hydrokortizon. Za necely rok bylo mozné vysadit i levothyroxin. Kontrolni MR mozku rok
po prvotni prezentaci byl s normdlnim ndlezem.

V rdmci prezentace kazuistiky budou téZ diskutovédny mozné priciny lymfocytdrni hypo-
fyzitidy, kterd u naseho pacienta nebyla zcela objasnéna, i prestoze prosel komplexnim
vysetieni (vylouéeni tuberkuldzy, sarkoiddzy, celiakie apod.), v¢. celotélového PET/MR
s 18F-fluorodeoxyglukézou.

Podporeno z instituciondlni podpory Cooperatio pediatrie Univerzity Karlovy, 3. Iékarské
fakulty, Praha.
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JEDNOU MALO, JINDY MOC - JAK GENOVE VARIANTY MENi
OSUDY DETSKYCH PACIENTU
S. A. Amaratunga’, D. Zemkovd', A. Kodytkovd', V. Hurkové?, J. Lebl'

'Pediatrickd klinika 2. Iékarské fakulty UK a Fakultni nemocnice v Motole, Praha
2Centrum prenataini diagnostiky a genetiky PREDIKO, Zlin

Uvod: Mutace v genu FBNT jsou zndmou pFi¢inou Marfanova syndromu. V naprostém
kontrastu k nadmérnému rdstu kosti a vysokému vzristu u téchto jedincd byly nedévno
objeveny patogenni varianty vdoméné 5 genu FBNTu nékolika déti s téZkou rdstovou po-
ruchou typu akromelické dyspldzie. Tato skeletdlni dyspldzie byla oznaéena jako geleo-
fyzickd dyspldzie. Doména 5 genu FBN1 kéduje sekvenci podobnou proteinu TGF-B. Jak
Marfanlv syndrom, tak geleofyzickd dyspldzie maji autozomdiné dominantni dédi¢nost.

Pacient: Davida jsme vysetfili ve véku 11 mésicl pro tézkou poruchu ristu, stendzu trachey
a hepatomegalii. Narodil se v 38. tydnu (p.d. 44 cm, p.h. 3070 g) elektivnim cisafskym Fe-
zem pro polohu koncem pdnevnim, AS 9-10-10. Od narozeni je dlouhodobé zahlenény,
prodélal otitidy, md lehkou pulmondini stenézu a nevyznamnou insuficienci AV chlopni.
Md facidlni stigmatizaci - kratky nos, dlouhé vyrazné philtrum, Gzké oéni stérbiny a nizko
posazené usi. Pfi aktivité je slySitelny lehky laryngedlni stridor. P¥i vySetfeni méfil 60,9 cm
(-4,3 SD), v&zil 7,3 kg (-2,7 SD), md& kratké koncetiny, akromikrii, brachydaktylii a makroce-
falii. Z&kladni biochemické a hormondlni nélezy byly nendpadné. Jatra maji hraniéni ve-
likost (sono), RTG plic s pribéhem trachey beze zjevné stenézy, ORL vysetfeni s obrazem
laryngomalacie, bez jiné patologie. Vzhledem k zdchytu hyposaturaci ve spénku bude
doplnéno polysomnografické vysetreni.

DNA Davida byla vysetfena pomoci sekvenovdani nové generace na panel genu ovliviuji-
cich rast. Genové varianty jsme posoudili dle standardi ACMG. U chlapce jsme nalezli de
novo heterozygotni patogenni variantu v genu FBNT p.[(Cys1736Arg)];[=] (c.[5206 T>C];[=]).

Zavér: Geleofyzickd dysplazie je vzdcné geneticky podminéné onemocnéni, které mize
zpusobit Zivot ohroZujici kardiovaskuldrni a respiraéni problémy. Je dilezité uvaZovat

vvvvvvvv

Marfanova syndromu.

VLIV GENU SHOX NA VYSOKY VZRUST

K. Gregorovd, L. Plachy, P. Dusatkovd, S. Prihova
Pediatrickd klinika FNM a 2. LF UK, Praha

Ani¢ka je sledovéna v endokrinologické ambulanci pro vysoky vzrist a v nefrologické
ambulanci pro autosomalné dominantni polycystézu ledvin (AD PDK). Narodila se cisar-
skym fezem (3540 g/51 cm) z rizikového téhotenstvi - matka méla hypertenzi pfi AD PDK.
Anicka roste od 2,5 let nad 97. percentilem. Jeji maminka (185 cm; 2,85 SD) mé& AD PDK,
otec (196 cm; 2,25 SD) je zdravy, Anicky sestra (5 let) m& AD PDK.

Ve 4 letech byla Ani¢ka odesldna na endokrinologii pro vysoky vzrist. Pfi prvnim vyset-
feni méla 114,7 cm (2,7 SD), 20,7 kg (vdha k vysce 0,32 SD), kostni vék urychlen o 1,2 roku,
neméla zddné zndmky puberty (dle Tannera P1, M1, Al) a véku odpovidajici hladiny hor-
mont: IGF-1: 119 ug/l, IGF-1SD: - 0,66 SD, estradiol <19 pmol/I, LH <0,07 1U/I, FSH <2,74
1U/1, T4:13,3 pmol/Il, TSH 1,61 mIU/I. Dle antropologického vysetieni méla mirnou facidlni
stigmatizaci a proporéni postavu.
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V rédmci probihajici studie byla u Anicky genetickym vysetfenim nalezena patogenni va-
rianta duplikace oblasti Xp. 22.33 vzddlend distdlné od SHOX. Tato duplikace obsahuje
regulaéni oblast genu SHOX, které se zdaiji byt zesilovaci exprese. Tuto variantu zdédila
od matky.

Gen SHOX se nachézi v pseudoautosomdlni oblasti 1(PAR1) X a Y chromozomu. Nedosta-
teénd funkce SHOX vede k malému vzristu, na druhou stranu nadmérnd aktivace genu
SHOX je spojend s vysokym vzristem. Typicky se jednd o gonozomdlni aneuploidie jako
napt. Klinefelterdv syndrom (47, XXY). Vzdcné muze vzniknout izolované duplikace celého
genu véetné/nebo duplikace regulaénich oblasti, kdy dojde k nadmérné expresi SHOX
genu a rozvoji vysokého vzristu.

Podporeno grantem AZV NU21-07-00335

TRANSPLANTACE THYMU U KOJENCE S FENOKOPIi
DIGEORGEOVA SYNDROMU

B. Jirovd', A. Klocperk?, M. Komysdkovd', V. Novotny', N. Tichd', B. Obermannova'

'Pediatrickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha
2(Jstav imunologie 2. LF UK a FN Motol, Praha

Sedmimési¢ni chlapec se narodil v terminu, AGA (38+1, PH 28459, PD nemérena). Porod
byl obtizny a protrahovany, AS 3-6-7. Jeho 32letd maminka mé BMI 42kg/m2 a DM2 dia-
gnostikovany ve 22 letech véku, t¢. na terapii PAD a IIT. Gravidita byla rizikovd vzhledem
k diabetu matky, ktery byl v prvnim trimestru neuspokojivé kompenzovany. Ve 21 t.t. byla
u plodu zjisténa srdeéni vada -apldzie plicni chlopné, VSD a nasedajici aorta. Prenatdalni
screening byl jinak negativni, AMC 46,XY.

4. den Zivota byl zachycen pozitivni screening SCID s absenci T- lymfocytt (TREX 0). Byla
zjiténa kongenitdIni athymie, mnohoéetné deformity obratll a hypoparathyreéza (Ca-
-celk. 1,42 mmol/I, P 4,79 mmol/l, PTH 0,22 pmol/I), coZ spolu se srdeéni vadou odpovida
kompletnimu fenotypu DiGeorgeova syndromu. Typicky DiGeorgetdv syndrom byl gene-
tickym vysetfenim vyloucen (deleéni syndromy i mutace), negativni byl i ndlez z pane-
lu gend pro primdrni imunodeficience (200 kandiddtnich gent). Etiologicky fenotyp Di-
Georgeova syndromu nejpravdépodobnéji vysvétluje diabetickd fetopatie - v literdrnich
zdrojich ze souboru 95 pacientl s transplantaci thymu (CTT) pro kongenitdlni athymii
bylo 27 % déti diabetickych matek bez jasné genetické priciny.

Byla zahdjena antimikrobidlni kombinovand terapie a substituéni terapie imunoglobuli-
ny, hypoparathyredza je 1é¢ena kalcitriolem a substituci kalcia. Srde¢ni vada byla ope-
rativné korigovdana 29. den Zivota. Chlapec byl indikovan k transplantaci thymu (CTT),
kterd byla provedena ve 3 mésicich véku v Great Ormond Street Hospital (GOSH) v Lon-
dyné. Posttransplantaéni pribéh byl bez komplikaci, pro vyskyt specifickych protildtek
proti darcovské tkdni byla zahdjena imunosuprese cyklosporinem. Chlapci se v sou¢asné
dobé dafi dobfe, hmotnostné prospivd, PMV je v rdmci Sir§i normy a na terapii hypopa-
rathyreozy je metabolicky kompenzovany. Thymopoezu bude mozné posoudit za cca 6
mésict po transplatnaci thymu, aktudiné jsou pfitomné T lymfocyty dérce.
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PRIBEH SARY: PROMARNENE PRILEZITOSTI V DIAGNOSTICE
A LECBE SGA
A. Kodytkové, N. Simdankové, M. Durilovd, J. Lebl

Pediatricka klinika 2. Iékarské fakulty Univerzity Karlovy a Fakultni nemocnice v Motole,
Praha

Kazuistika: Sdra se narodila ve 39. g.t. a byla malé na svij gestaéni vék (SGA) — 44 cm
(-3,2 SDS), 2500 g (-2,0 SDS). Vétsina SGA déti po narozeni svij délkovy a/nebo hmot-
nosti handicap doZene do 2-3 let, nicméné u 15 % dochdzi k dalsi retardaci rdstu. Proto
je tyto déti tfeba pedlivé sledovat, v pripadé potreby vysetfit a pfi vysce pod -2,5 SD
indikovat k 1é¢bé rdstovym hormonem. K tomu ale u Sdry nedoslo. Ve 3 letech byla jeji
vy$ka -3,7 SDS a i pfes maly vzrist rodiéd se nachdzela pod dolni hranici genetického
rastového potencidlu (vy$ka otce 162 cm, -2,6 SDS; matky 158 cm, -1,5 SDS). Teprve v 9
letech byla pro maly vzrist poprvé vySetiena a byla zjisténa vysoké hladina urey, kreati-
ninu a transamindz. Byla prokdzdna nefronoftiza na podkladé patogenni varianty genu
TMEMG67 (c.1843T>C), ktery kéduje protein meckelin v primdrnich ciliich. Patogenni va-
rianty tohoto genu zpusobuji poruchy zraku, nefronoftizu nebo polycystické ledviny, fi-
brézu jater, ale i skeletdini defekty a poruchy vyvoje mozku. V 12,6 letech byla u Séry
zahdjena hemodialyza. Krdtce poté se objevily prvni zndmky puberty pfi vysce -4,0 SDS
a pGvodné vyznamné opozdéni kostniho véku o 2,4 roku se o rok zmirnilo. Menarché pfi-
slav 14,8 letech. V15,1 letech Uspésné podstoupila transplantaci ledviny pti vysce 143,2 cm
(-3,5 SDS). Fibrdza jater je v sou¢asnosti pokrodild s portdini hypertenzi. Sdra chodido 7.
tridy, md asistentku pedagoga. Ve $kole je rdda, docela ji bavi geometrie.

Zavér: Pri zpétném pohledu vidime v Zivoté Sdary nékolik promarnénych prilezitosti. Jiz
mezi 3. a 4. rokem méla byt vySetfena pro maly vzrist, mohla byt [é¢ena ristovym hor-
monem a mohla byt véas zahdjena konzervativni lé¢ba nefronoftizy. | v dobé rediné dia-
gndzy v 9 letech mohla dostat ristovy hormon, af uz z indikace SGA &i CKD. Z nasich
analyz totiz vyplyvd, zZe pfi véasném zahdjeni 1é¢by GH lze ocekdvat u déti SGA s post-
natdlnim selhdnim rdstu prdmérny zisk +0,9 SDS télesné vysky, tedy 6-7 cm v dospélosti.

MORBIDNA OBEZITA U ADOLESCENTOV: KLUB 200

L. Krajéoviéovd', E. Vitariusovd', J. Stanik"?

'Detska klinika Lekarskej fakulty Univerzity Komenského a Ndrodného dstavu detskych
choréb v Bratislave

2Diabgene, Ustav experimentdinej endokrinolégie, Biomedicinske centrum Slovenskej
akadémie vied, Bratislava

Obezita je progresivne ochorenie, ktoré md mechanické, psychosocidlne a ¢asté me-
tabolické ndsledky. Jej vznik je podmieneny multifaktoridlne, socioekologickymi, envi-
romentdalnymi aj genetickymi vplyvmi. Okrem vysokej prevalencie samotnej obezity, je
alarmujici vyskyt zdvaznych komplikécii uz v detskom a adolescentom veku. Vysokd te-
lesnd hmotnost v rannom detstve méze viest k ireverzibilnym zmendm sekrécie hormé-
nov, fukovych buniek a mozgového tkaniva, odkial prichddzaju signdly podporujice pocit
hladu, a tym k naruseniu fyziologického metabolizmu. Pro-zdpalovy charakter obezi-
ty predisponuje k metabolickym zmendm veduicim k predéasnej morbidite a mortalite.
Medzi zdvazné komplikdcie obezity patria hlavne metabolické ochorenia ako je diabetes
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mellitus 2.typu, kardiovaskuldrne ochorenia, hypertenzia alebo nealkoholové steatéza
pecene.

Pri extrémnom type obezity sa okrem metabolickych komplikdacii vyskytuje aj iné spek-
trum komplikdcii, nakolko aj pri takomto type obezity méze byt dostatoénd kapacita
periférneho tukového tkaniva a nemusi primdrne dochddzat k centrdlnemu ukladaniu
telesného tuku.

V nasom prispevku by sme chceli prezentovat kazuistiky piatich adolescentov s extrém-
nym typom obezity s telesnou hmotnosfou nad 200 kg a detailnejsie analyzovat kompli-
kdcie obezity, ktoré sa u nich manifestovali.

Grantovd podpora: VEGA 2/0128/23, APVV-22-0310

PATERNALNA MUTACIA V GENE ABCC8 AKO PRICINA FOKALNE]J
FORMY KONGENITALNEHO HYPERINZULINIZMU

D. Lobotkovd', K. Brennerovd', J. Hornové', M. Huékové?, M. Skopkovd?, D.
Gasperikova@?, J. Stanik"?

'Detské klinika LFUK a NUDCH, Bratislava

2Diabgene, Ustav experimentdinej endokrinolégie, Biomedicinske centrum Slovenskej
akadémie vied, Bratislava

Vychodisko

Kongenitalny hyperinzulinizmus (CHI) vznikajuci na podklade dysreguldcie sekrécie in-
zulinu je najéastejSou pricinou perzistujicej hypoglykémie u deti. Lieckom prvej volby je
diazoxid, ktory otvdra draslikovy kandl beta buniek pankreasu, &im brdani vylu¢ovaniu
inzulinu. U pacientov s diazoxid rezistentnou formou CHI je genetické vysetrenie klG¢ové
pri uréovani histologického podtypu CHI (fokdlna vs. difizna forma) a rozhodujlice pri
dalsom manazmente pacienta (konzervativna vs. operaénd lie¢ba). Mutdcie v génoch
ABCC8 and KCNJ11 kédujucich podjednotky draslikovych kandlov v beta bunkéch pan-
kreasu su najéastejSou pri¢inou CHI a zdroven st zodpovedné za vadsinu diazoxid-rezi-
stentnych foriem.

Popis pripadu

3,5-mesaéné eutrofické dievéatko bolo hospitalizované pre generalizované tonicko-klo-
nické krée. Diefa bolo z 1. fyziologickej gravidity, z gemin, narodené v termine, s bez-
problémovou popdrodnou adaptdciou a normdlnym psychomotorickym vyvinom. La-
boratérnym vysetrenim bola zistend zdvaznd neketotickd hypoglykémia (1,8 mmol/I).
Vysledok odberu kritickej vzorky sveddil pre pritomnost CHI, ¢o potvrdila aj promptnd
terapeutickd odpoved'na podanie glukagdnu. Napriek vysokej nalozZii.v. glukézy a liecbe
diazoxidom u pacientky perzistovali zdvazné hypoglykémie. Genetickou analyzou bola
zistend od asymptomatického otca zdedend mutdcia v géne ABCCS, typickd pre fokdlnu
formu. Zobrazovacim vysetrenim PET-CT sa identifikovalo lozisko na hranici hlavy a tela
pankreasu. Pacientka bola nastavend na lie¢bu dlhopésobiacim analégom somatostati-
nu (lanreotidom) a vo veku 2,5 roka podstipila operacné rieSenie s kompletnym odstrd-
nenim fokusu.

Zaver
U pacientov s diazoxid rezistentnou formou CHI je indikovand urgentnd genetickd ana-
lyza. Pokial' vysledok svedéi pre fokdlnu formu CHI (recesivha mutdcia zdedend od ofca),
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indikované je zobrazovacie vysetrenie (18F-DOPA-PET/CT) a podla vysledku aj chirur-
gické riesenie.

Grantovd podpora: VEGA 1/0659/22

BAREVNE ZMENY VLASU, PORUCHA SLUCHU
A HYPOGONADISMUS

D. Neumann'?

'Détskd klinika LF UK a FN Hradec Krélové
2Détské oddéleni Oblastni nemocnice Trutov

Uvod
Prekryvné syndromy v rédmci RASopatii détsti endokrinologové znaiji. Vyskytuji se ale
i u pacientd s hypogonadismem.

Metodika

K endokrinologickému vysetieni byl pro ,hypopldzii testes” odeslany 14lety chlapec. Ma
oboustranny kochledrni implantat pro vrozenou poruchu sluchu zpoéatku dobie kom-
penzovanou sluchadly.

Oba rodi¢e maji poruchu sluchu, otec vrozenou, matka postupné progredujici. Otci byl
vySetfovany spermiogram, s roénim odstupem vSak v manzesltvi doslo k téhotenstvi
spontdnné. Pfi vstupnim vysetieni byl zndmy karotyp chlapce 46,XY a absence patologie
5 nej¢astéjsich genll v etiopatogenezi hluchoty. V laboratornich vysledcich byl hypergo-
nadotropni stav s testosteronem 10,74 nmol/I.

Vysledky

Chlapec byl ponechdn bez substituce. PFi kontrole za rok jiz byl zndmy molekuldrné ge-
neticky vysledek vysetfeni 170 gent pro sluchové vady, patolgenni varianta byla u chlap-
ce i otce prokdzand v genu MITF, s AD pfenosem a incidenci 1:42000, ovliviujicim mela-
nocyty. To vysvétlilo i klinicky ndlez pruhu svétlych vlasd.

Zavér

Hypogonoadotropni hypogonadismus je u Waardenburgova syndromu zndmy pfi jiné
mutaci, mutaci genu SOXI10, ktery maze byt zdrover didvodem méné &asté varianty ano-
simického hypogonadotropniho hypogonadismu, Kallmannova syndromu. Jaké je ale
spojeni s hypergonadotropnim stavem, ktery navic mél/ma i otec?

PREDCASNA PUBERTA

D. Novotné
Pediatrické klinika FN Brno a MU, Brno

Variabilita za¢atku puberty je ddna geneticky, souvisi také s celkovym zdravotnim stavem,
etnicitou, pohlavim a vlivy zevniho prosttedi. Diagnéza pfedéasné puberty zahrnuje pro-
gredujici velikost prsd/testes, akceleraci rdstu >6 cm/rok, urychleni kostniho véku o >1 rok
¢i 2SD a pozitivni LHRH test. Volum ovarii >1,8 ml a délka délohy >3,4 cm je zndmkou hor-
mondlni stimulace. V poslednich 20 letech vyznamné stoupd cetnost déti s predcasnou
pubertou. V USA je obecné zaznamendn ¢asnéjsi vyskyt telarche, coz maze byt ovlivnéno
vyZivou, zivotnim stylem nebo endogennimi disruptory, dokonce je zvaZzovdna revize de-
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finice pred&asné puberty. V Evropé zatim stdle plati hranice pro predéasnou pubertu 8
let u divek a 9 let u hochd, ale naptiklad v populaci migrantl ze zemi tfetiho svéta je pro-
je uddavdna 1:5 000-10 000, s vyznamnou pievahou divek v poméru 10-20:1. Patologicky
ndlez na CNS byl u divek prokdzdn v riznych studiich od nuly az po 24,3 % a 0z 74 %
hochd. Nejéastéjsi vrozenou pfi¢inou centrdini pfedéasné puberty (CPP) jsou anomdlie
CNS, predevsim hypotalamické hamartomy, které mohou plsobit mechanickym tlakem
¢i produkci TGF o (epidermdlni rastovy faktor, troficky ovliviuje GnRH neurony). Hamar-
tomy vyvolaji pubertu mezi 2. a 4. rokem. Nejéasté&jsi monogenni pri¢inou familiarni CPP
je inaktivaéni mutace genu MKRN3 (makorin ring-finger 3) nebo DLKI1 (preadipocyt faktor
1). Pozornost je v posledni dobé& zaméfena také na variabilitu gend pro kisspeptiny, neu-
rokinin B a leptin. Familidrni CPP predstavuje 27,5 % ze skupiny idiopatické CPP. Ziskanou
pfic¢inou CPP jsou patologické procesy CNS ¢&i expozice endogennim disruptordm.

VLIV GENETICKEHO POZADIi A COVID-19 LOCKDOWNU NA
STRAVOVACI ZVYKLOSTI, POHYBOVOU AKTIVITU, ZIVOTNi STYL
A TELESNOU HMOTNOST U CESKYCH DETIi (NU23-09-00252).

R. Pilcovd, R. Taxové Braunerovd, M. Kunesova, T. Metelcovd, T. Svobodovg, J. Véelak,
M. Varkova

Endokrinologicky ustav, Praha

Uvod

Projekt je observaéni studii dvou skupin déti, ktery bude probihat v letech 2023-2026
v Endokrinologickém Gstavu v Praze ve spolupréci s pediatry z celé CR a s Evropskou
iniciativou monitorovdni rastu u déti (COSI).

Projekt navazuje na méreni 7letych déti z let 2008-2019—Prevalence nadvdhy, obezity
a tézké obezity (podle kritérii WHO) se béhem sledovaného obdobi vyznamné nelisi-
la, ale byl zaznamendn relativné vysoky vyskyt tézké obezity, konkrétné u chlapcid 3,8 %
a u divek 1,75 %. Obvod pasu a WHtR se u divek béhem sledovaného obdobi zvysovaly
a v 5. kole COSI doslo jiz k vyznamnému ndristu obvodu pasu (>90. percentil) a WHtR
(nad rizikovou hodnotou 0,5) na 12,4 %, resp. 13,6 %. K ¢asnému odhaleni abdomindlniho
uklddani tukové tkdné a k prevenci kardiometabolickych abnormalit by bylo vhodné za-
fadit méreni obvodu pasu do prevence u pediatra.

Metodika

Prvni prospektivni studie predpoklddd G¢ast 2 000 7letych déti. Druhd prospektivni studie
se zacili na opakované vysetieni 1000 ucastnikd z let 2018-2019, nyni 1113letych. Protokol
bude v CR roziten o studium genetického pozadi sledovanych parametrd.

Cile projektu:

1) Vyhodnotit rizikové a projektivni faktory ve vztahu k télesné hmotnosti déti (vliv restrik-
tivnich opatfeni v souvislosti s COVID-19, analyza kandiddatnich gent pro nadvdhu a kar-
diorespiracni zdatnost, vliv jidelnich a pohybovych zvyklosti a vliv skolniho prostiedi).

2) Zjistit, zda déti s nadmérnou hmotnosti vyélenéné kvili COVID-19 lockdownu z béznych
dennich i $kolnich aktivit budou vykazovat nepfiznivé trendy v nérastu télesné hmotnosti
i v Zivotnim stylu.

29



3) Pokra&ovat v analyze trend( nadvdahy a obezity u 7letych déti v CR a ziskand data po-
rovnat s Udaji z pfedchozich kol COSI studii.

Zavér

Studie poskytne informace o rizikovych a protektivnich faktorech zivotniho stylu, o vlivu
genetického pozadi a COVID-19 lockdownu na déti. Unikdtnost studie spoéivd v moznosti

analyzovat data u déti tésné pred COVID-19 lockdownem, oproti informacim zjisténym
u téze kohorty po restriktivnich epidemiologickych opatrenich.

Podporeno granty AZV NU23-09-00252 a MZ CR-DRO (EU 00023761).

VPLYV HORMONOV STITNEJ ZLAZY NA ZMENU HMOTNOSTI
U DETi A ADOLESCENTOV S OBEZITOU

D. Stanikovéa"?, L. Krajéovi¢ovd', D. Lobotkovd', E. Vitariusovd', L. Tichd', Z. Pribilincovd',
B. Ukropcové?, J. Ukropec?, J. Stanik!2

'Detskd klinika LFUK @ NUDCH, Bratislava
2Laboratérium diabetu a portich metabolizmu, Ustav experimentélnej endokrinolégie,
Biomedicinske centrum Slovenskej akadémie vied, Bratislava

Uvod

Hormény stitnej zlazy maja délezitd tlohu v energetickom metabolizme. Neddvno sa zi-
stilo, Ze sérové koncentrdcie FT4 slvisia aj s chufovymi preferenciami, ktoré mézu tiez
zohrdévat Glohu pri moduldcii telesnej hmotnosti.

Cielom tejto longitudindlnej stidie bolo analyzovat asocidciu horménov stitnej zlazy
(FT4, TSH) so zmenami hmotnosti/BMI-SDS u deti a adolescentov s obezitou.

Metédy

Do $tudie bolo zaradenych 377 deti a adolescentoy, ktoré boli rozdelené do 3 podsku-
pin:1) 144 adolescentov s obezitou (15-19 rokov), 2) 213 deti s obezitou (10-14,9 rokov) a 3)
20 $tihlych adolescentov (15-19 rokov). Uéastnici $tudie boli sledovani 5,59 + 1,85 mesi-
acov, pricom sa zisfovali koncentrdcie horménov stitnej zlazy (na zadiatku) a antropo-
metrické parametre (na zadiatku a na konci sledovania). Za G¢elom dalsich analyz boli
Glastnici rozdeleni do 2 skupin podla zmeny BMI-SDS: 1) s poklesom BMI-SDS a 2) so
vzostupom BMI-SDS.

Vysledky

Adolescenti s obezitou zo skupiny so vzostupom BMI-SDS mali v porovnani so skupinou
s poklesom BMI-SDS signifikantne vyssie vychodiskové sérové koncentrdcie TSH (3,2+2,0
v.s. 2,4%1,0 mlU/I; p=0,005) aj fT4 (15,5+2,7 v.s. 4,7+2,2, p=0,048). U deti s obezitou a §tih-
lych adolescentov sa nezistili Ziadne suvislosti vychodiskovych hormdnov stitnej zlazy so
zmenou BMI-SDS.

Zaver

Adolescenti s obezitou a poklesom BMI-SDS pocas sledovania mali signifikantne vyssie
vychodiskové koncentrdcie TSH aj FT4 v porovnani so skupinou s poklesom BMI-SDS.
Tyroiddlne hormdny tak mézu byt ddlezitym biomarkerom predikcie zmeny hmotnosti
u adolescentov s obezitou. Tieto vysledky podporuju tiez predchddzajice zistenia, ze
vysSie sérové koncentrdcie FT4 u adolescentov s obezitou mézu cez chufové preferencie
ovplyviovaf prirastok hmotnosti.

Grantovd podpora: VEGA 2/0128/23, KEGA 053UK-4/2020.
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ZRIEDKAVE PRICINY UZLOV STITNEJ ZLAZY U DETI
J. Stanik

Detskd klinika LFUK a NUDCH, Bratislava
Diabgene, Ustav experimentdlnej endokrinolégie, Biomedicinske centrum Slovenskej
akadémie vied, Bratislava

Uvod

Lokdlne procesy stitnej zlazy sG u deti pomerne casté. Podla $truktary ich mézeme roz-
delif na uzly, kde aspon ¢ast uzla tvori solidne tkanivo a pseudocysty vyplnené tekutinou.
U deti si pomerne Casté drobné pseudocysty, ktoré st u viac ako 10 % vySetrovanych
deti. V&ésie pseudocysty st zriedkavejsie, mézu viak spdsobovat kompresivny syndrém.
Solidne uzly st menej ¢asté u deti ako u dospelych. Najéastejsie ide o funkéne neaktivne
procesy z folikuldrnych buniek, z ktorych je priblizne 7 % - 15 % malignych - v zavislosti od
veku, pohlavia, radiaéného Ziarenia v minulosti a rodinnej anamnézy.

Cielom prdéce je prezentovaf vybrané kazuistiky zriedkavych pri¢in uzlov stitnej Zlazy
u deti.

Kazuistiky

Prvé kazuistika prezentuje 3-roéné dievéa s opakovanymi aktinomykézovymi abscesmi
stitnej Zlazy spésobenymi komunikdciu tkaniva stitnej zlazy s lavym recessus piriformis
(pravdepodobne islo o abnormdlny ductus thyroglossus). Po chirurgickom uzavreti ko-
munikdcie doslo k zahojeniu abscesu a zachovanie normdalnej funkcie stitnej zlazy.

Druhd kazuistika sa tyka 8-roéného dievéafa, ktoré prislo na endokrinologické vysetrenie
pre ndhle vzniknutd rezistenciu na krku v oblasti §titnej zlazy. Sonografickym vysetrenim
sa identifikovala 3 cm velkd pseudocysta. Vedlajsim ndlezom bolo vyrazné prekrvenie
okolitého parenchymu a TSH < 0,5 mU/I. V rdmci sledovania pacientky sa prekrvenie pa-
renchymu lokalizovalo do 2 uzlov, ktoré spdsobovali subklinickd hypertyreézu.

Zaver
Cast uzlov §titnej Zlazy u deti a adolescentov md raritnd pri¢inu. Pri ich diagnostike je
Casto klic¢ovd medziodborovd spoluprdca a doésledné longitudindlne sledovanie paci-
enta.

Podporené grantom: KEGA 053UK-4/2020

OSTRAVSKY PELMEL

J. Strnadel’, A. Gifegotovad?, S. Prihové?, P. Dusatkové*
'Klinika détského lékarstvi LF a FN Ostrava

20ddéleni Iékarské genetiky FN Ostrava

3Pediatrickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

“Laborator molekuldrni genetiky 2. LF Uk a FN Motol, Praha

Ostrava, mésto obetkané &tverici fek, Ostravici, Luéinou, Opavici a Odrou, dle historic-
kych prament osidlené jiz v dobé loved mamutd (Landeckd Venuse), je méstem statutér-
nim, krajskym, univerzitnim, méstem mnoha barev (Colours of Ostrava).

Do historie mésta Ostravy vyznamnou mérou zasdhla dvé obdobi a zndsobila pocet
obyvatel, obdobi prvni pile 19.stoleti, po&atek t&Zby uhli a vznik Vitkovickych huti. Toto
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postupné béhem celého 19. stoleti pFitdhlo mnoho lidi z rdznych koutd Evropy a dalo més-
tu jeji tvaf architektonickou, jazykovou, kulturni'i jinou. V roce 1900 Zije na Gzemi Ostravy
150000 lidi, ,vnitfni migraci“ pak v CSSR po druhé svétové vélce dosahuje poet obyvatel
vrcholu v r.1991 a to 33tisic.

Ostrava a ostravskd aglomerace se tak za posledni dvé stoleti stala smési, pelmelem
gent z rdznych koutd nejen nasi republiky.

Nd&s pacient prisel do nasi ambulance v 11 letech véku s ndhodné zjisténou hyperglykemii
a malym vzristem.

Anamnesticky je podstatnd rodinnd anamnéza matky mérici 150,9cm, méla gestaéni dia-
betes, naddle pak byly laéné glykemie 6-7 mmol/Il. Michalova porodni hmotnost byla
2900 g, délka 46 cm. Krom adenoidektomie a vyvojové dysfazie, nebylo v.anamnéze nic
podstatného. Percentilové rostl setrvale pod 5.percentilem. PFi prvnim vysSetfeni méfFil
136,8cm (5.percentil) a vazil 41,4kg. Zjistili jsme urychlené kostni zrdni cca o 1rok (dle GP).

Vzhledem k positivni rodinné anamnéze matky budil podezieni na MODY diabetes. Byl
prokdzan MODY 2 diabetes - prokdzdna patogenni varianta p.Val33Ala v genu pro glu-
kokokindzu.

Vzhledem k malému vzrdstu matky, jeji fyziognomii a proporcionalité podobné Micha-
lovi bylo doplnéno genetické vysetteni pro maly vzrist. Prokdzdna patogenni v genu pro
ACAN. Podrobnosti o smési genl se dozvite na dnech détské endokrinologie v Brné.

KAZUISTIKA: ZAHADNY PAN Q SPATREN NA VYSOCINE
O. Vesely"?

'Détské endokrinologickéd ambulance, Svitavska nemocnice, NPK a.s., Svitavy
2Endokrinologickéd ambulance, Détska klinika, FN Olomouc

14letd divka s dvoutydenni anamnézou bolesti krku, teplot. Osetfena u PLDD, stav hod-
nocen jako angina, nasazen penicilin, potize nezlepseny, kontrolni CRP 184, leukocytéza
15,9, zména antibiotika na claritromycin. Sou¢asné hmatnd stitnd zldza, nabrdny tyreo
odbéry s obrazem periferni hypertyreézy, odesldna na endokrinologii. Zde vstupné pa-
trny neklid, tfes, opoceni klize, tachykardie 110/min a ndpadnd citlivost/bolestivost zvét-
Sené stitné zldzy. Na ultrazvuku obraz tyreoiditidy: $titnice zaoblenych kontur, nehomo-
genni, velkoskvrnité textury s neostfe ohrani¢enymi hypoechogenni okrsky, ale prekvapi-
vé vaskularizace prakticky vymizeld. Laboratorné: fT4 86,2 pmol/Il, fT3 25,9 pmol/l, TSH
0,338 mlU/I, ale TPOAb, TGAb i TRAK negativni.

Kombinace klinického obrazu, laboratorniho a sonografického ndlezu je typickd pro
v dospélém véku vzdcnou a u déti raritni diagnézu subakutni ,de Quervainovy” tyre-
oiditidy (SAT). Etiologie SAT z(istavd nejasnd. Cast&ji byvaji postizeny zeny. V oblastech
mirného pdsma je prokdzdn sezdnni vyskyt (konec jara az zaédtek podzimu). Pfedpo-
klddd se ndvaznost SAT na virové infekty dychacich cest. Po funkéni strdnce je béhem
né&kolika malo tydnd prabéh dvoufézovy (hypertyredza - eutyredza) nebo trojfédzovy (hy-
pertyrebza - hypotyreéza - eutyredza), ale asi 5 % pacientl skonéi s trvalou hypotyreé-
zou. Onemocnéni muze recidivovat ¢asné i pozdné. Lééba je symptomatickd, u mirnych
forem postacuji nesteroidnich antiflogistika. Pfi nedostate¢né odpovédi na tuto [é¢bu

son, inicidlné v ddvce 30 - 40mg/den, kterou béhem nékolika tydnl postupné snizujeme.

28



V hyperfunkéni f&zi nejsou indikovdna tyreostatika, pouze betablokdtory, hypotyredzu
substitujeme levotyroxinem.

MICHA-ELA!!!
K. Woznicovd, J. Strnadel’, D. Greémalové?, T. Zaoral', V. Bajéiovéa®

'Klinika détského lékarstvi Fakultni nemocnice Ostrava
2(Jstav klinické a molekuldrni patologie a lékafské genetiky Fakultni nemocnice Ostrava
3Klinika détské onkologie Fakultni nemocnice Brno

Kazuistika popisuje vzdcnou pFic¢inu obojetného genitdlu u chlapce narozeného ve
39.tydnu gestace s porodni hmotnosti 3120 g a délkou 50 cm. Po narozeni identifiko-
vdan spise zenskym pohlavim (zevnim genitdlem, jmenuje se Ela). Vzhledem k obojetnému
genitdlu proveden HCG stimulaéni test, ktery prokdzal ptitomnost Leydigovych bunék,
doslo k vice nez dvojndsobnému vzestupu hladiny testosteronu. Pomoci molekuldrné ge-
netického vysetieni PCR potvrzeno muzské pohlavi. Ve tfech mésicich véku u Michaela
ndsledné prokdzand patogenni sekvenéni varianta v genu WT1, ktery je nezbytny pro
vytvéreni genitouretrdiniho traktu a glomeruldrni filtraéni membrdny ve fetdlni ledviné.
Patogenni sekvenéni zmény v genu WT1 jsou pfi¢inou Denys-Drashova syndromu. Typic-
kymi zndmkami je ¢asny zacatek stereoid-rezistentniho nefrotického syndromu, muzsky
pseudohermafroditismus a vysoké riziko vzniku Wilmsova tumoru. U naseho pacienta se
objevuje proteinurie ve 3 mésicich véku. Zahdjeno nefrologické sledovdni, sonografic-
ky screening ledvin, v 9 mésicich na ultrazvuku popisovdn suspekini bilaterdini Wilmsuv
tumor. K dalsi péci prelozen na Kliniku détské onkologie do Brna, kde diagnéza verifi-
kovdna pomoci magnetické rezonance, zahdjena neoadjuvantni chemoterapie. V roce
véku provedena ve FN Motol bilaterdini parcidini nefrektomie a bilaterdini orchiektomie,
poté pokracovdno v adjuvantni onkologické terapii. Pro progredujici CKD (chronické one-
mocnéni ledvin) zahdjena po druhém roce Zivota peritonedlini dialyza. Chlapec naddle
v multioborovém sledovdni. Nyni zafazen do transplantaéniho programu.

JAK ODPOVIDAJi NA LECBU VOSORITIDEM CESTi PACIENTI?

D. Zemkovd, K. Maratové, A. Kodytkovd, O. Souéek, Z. Sumnik
Pediatrické klinika FNM a 2. LF UK, Praha

Achondroplazie patti mezi kostni dyspldzie, u nichz se nové otevird moznost |é¢by. Prici-
nou tohoto onemocnéni je aktivaéni patologickd varianta genu FGFR3 s ndslednym roz-
vojem poruchy enchondrdlni osifikace. Novy lék Vosoritide je analog natriuretického pep-
tidu C, ovliviujici nitrobunéénou NPR-B signalizaci, ¢imz omezuje plsobeni aktivovaného
FGFR3; prepardt je v CR dostupny od roku 2022.

1. Terezka se narodila z druhé fyziologické gravidity ve 38.t.t.,, 2805 g/45 cm. Diagndza
byla stanovena ve 36.t.t. na zdkladé sonografického vysetfeni a amniocentézy. Kromé
86 cm (-6,1/-0,9 SD - ve srovndni s normativy achondroplazii). Rychlost ristu pfed 1é&-
bou byla 3,7 cm/rok, béhem prvniho roku 1é¢by vyrostla 6 cm.

2. Honzik se narodil z prvniho téhotenstvi. A¢koliv amniocentéza i prenatdlni UZ byly
v porddku, chlapec se narodil per SC pro kefalopelvicky nepomér (3700 g/47 cm). V prv-
nich letech Zivota prodélal obstrukéni hydrocefalus feseny VP shuntem, levostrannou
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centrdini hemiparézu zplsobenou Gtlakem michy v CC oblasti s nutnosti dekomprese.
Klinicky stav byl komplikovdn respiraénim infektem s nutnosti dlouhodobé intubace. Pro
spdnkovou apnoe je Ié¢en neinvazivni plicni ventilaci. Teprve ve 4 letech se zadal stavét
na nohy, ale ve 12 letech samostatné nechodil. Fenotypicky nejndpadnéjsim ndlezem je
thorakolumbdini kyféza vytvarejici gibbus. V 9 letech se jeho rlst zastavil. Lé¢ba vosori-
tidem zadala ve 11,9 letech pfi vysce 100 cm (-8,3 /- 3,1 SD-Ach), za rok |éCby vyrostl 4 cm
a zacal samostatné chodit.

Analyza prvnich 12 pacient( [é¢enych vosoritidem ukazuje vyrazné urychleni ristového
tempa na terapii. Zatimco pfed 1é€bou byla rychlost rdstu 3,9 cm/r, na 1é¢bé se zvysila na
5,9 cm/r, coz odpovidd publikovanym datdm.
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