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UVODNI SLOVO

Mili pFiznivci détské endokrinologie, vazené ddmy, vdzeni pdnové,

vitejte v Olomouci, mésté svatého Metodéje, krdle Vaclava lll., Karla Svolinského, Elisky
Junkové, Evzena RosSického, Karla Kryla, Jana Graubnera, Jana Kanyzy - a mnoha
dalsich. Jsme rddi, Ze jiz poétvrté mdme tu est porddat v handcké metropoli Dny détské
endokrinologie, tentokrdt také s PGldnem détské obezitologie.

Letosni Dny détské endokrinologie maiji pofadové ¢&islo 25. Jsou pfiblizné stejné staré
jako nase 21. stoleti, a spolu s nim vstupuji do véku mladé zralosti. Dvacet pét roénikd
DnG détské endokrinologie pfineslo vice nez 600 odbornych sdéleni, 37 ocenéni za
nejlepsi publikace, prehlidku jedendcti lauredtd ceny docenta Kopeckého za celoZivotni
pfispéni k rozvoji oboru i ke klinické praxi. Zadsadnim zpGsobem pfispélo ke konstituovani
svébytné a sebevédomé pediatrické subspecializace se samostatnou atestaci od roku
2013, a k odbornému zréni a kvalifikaci nékolika generaci détskych endokrinologt. Ti
také diky kazdoro¢né aktualizovanym poznatkim z Dnl détské endokrinologie poskytuji
kvalitni odborné sluzby détskym pacientdm v celé nasi zemi, u&i studenty mediciny
i praktické pediatry, a fada z nich pfispivd i k rozvoji svétového medicinského pozndni
a mezindrodnimu véhlasu Ceské republiky. To je také patrné na prikladu nositeld cen za
nejlepsi publikace v mezindrodnim pisemnictvi, které udélujeme - zpravidla dvé kazdy
rok — od roku 2007.

Program Dnd détské endokrinologie obohacujeme kazdym rokem. Letos, vedle jiz
podruhé pti¢lenéného Plldne détské obezitologie, patfi mezi novinky tvodni ro¢enka
¢ili ,yearbook” ke kazdému tématu jednotlivych symposii, a také sekce interaktivnich
kazuistik, pFi kterych budeme vtaZeni do aktivniho Feseni klinickych problémd diky
hlasovacimu modulu. Letos zazni deset sdéleni z oblasti détské obezitologie, 29 kazuistik,
dvandct prispévkd k ,roéence détské endokrinologie” a v neposledni fadé vystoupeni
lauredtd. Spolu s Vdmi se na odborny program upfimné tésime.

R4di opét vitdme Géastniky ze Slovenska. | kdyZz plvodnimu konceptu kombinovanych
slovensko-¢&eskych a éesko-slovenskych dnid se postavil do cesty nejdfive covid, potom
logistické prekdzky, vzdjemné kontakty a sdileni odbornych podnétd pokraduji a jisté
pokradovat budou.

Popdté je nasi organizaéni agenturou spole¢nost AMCA pani magistry Uhrové a jejich
spolupracovnikd. Diky tomu jiz popdté je kazdé pidni organizatord splnéno, jakmile bylo
vysloveno - nékdy jesté dfive. Diky !

Dékujeme véem nasim odbornym partnerim a sponzorim. | v obtiznych podminkdch
vét§ina z nich s ndmi zlstdvd od samého poddtku Dnu détské endokrinologie, a novi
prichdzeji.

Olomouc musite vidét, sly§et, zaZit, ochutnat a potom zGstat — nebo se sem &asto vracet.
S Dny détské endokrinologie se radi vracime jiz poétvrté — a Vy spolu s ndmi.

Jifina Zapletalové a Jan Lebl,

jménem vsech zakladateld Dnd détské endokrinologie
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OHODNOCENI

Konference je akreditovéna Ceskou lékaiskou komorou a pofdddna dle stavovského
pfedpisu CLK &islo 16.

ID akce: 119402

Ohodnoceni: pasivni G€ast: 12 kreditd, hlavni autor pfednésky 7 kreditl, spoluautor
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Kredity ziskané za aktivni i pasivni G&ast na konferenci budou &lenaim CLK pFipsdany
automaticky.
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Certifikaty budou G&astnikim rozesldny e-mailem po skon&eni konference.

SEKRETARIAT KONFERENCE
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Academic and Medical Conference Agency

VySehradskd 320/49, 128 00 Praha 2
t: +420 731496 060
e: amca@amca.cz, Www.amca.cz
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PREZENTACE PARTNERU

Soucdasti konference je prezentace firem, které se podileji na diagnostice a 1é¢bé
détskych pacientl s endokrinnimi poruchami, obezitou a poruchami ristu a vyvoje.

REGISTRACNiI POPLATEK
Registra¢ni poplatek zahrnuje G¢ast na védeckém programu, doprovodné vystave,
konferenéni materidly, obéerstveni béhem kdvovych prestavek, pateéni a sobotni obéd

a DPH.
Registra¢ni poplatek nezahrnuje vstupenku konferenéni vecefi s hudbou 24. 1. 2025.

KONFERENCNi VECERE

Patek 24.1. 2025, 20.00
Cena: 800 K¢ (Géastnik konference), 1000 K& (doprovodnd osoba)
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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)
Olomouc (pofadatelé ). Zapletalovad, ). Lebl)



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 Lisa (Praha)

2016  Dr. Viasta Janstova (Ostrava)
2017  Dr. Bozena Kalvachova (Praha)
2018 Dr. Helena Vavrova (Vsetin)

2019  Dr.Jitfrenka Venhaéova (Olomouc)
2020 doc. Marta $najderova (Praha)
2022 Dr.Dana Zemkova (Praha)

2023 doc. Jifina Zapletalova (Olomouc)

2024 doc. Ludmila Kostalova (Bratislava)
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ODBORNY PROGRAM PANEK 24. 1.

PULDEN DETSKE OBEZITOLOGIE

Predsedajici: J. Kfenek Malikovd, J. Lebl

o Sekce détské obezitologie CPS v ,roce jedna”
J. Kfrenek Malikovd, I. Aldhoon Hainerovd, J. Lebl

e Moznosti hodnoceni télesného sloZeni u détskych pacientu
K. Maratovad, A. Vaznd, P. Kasalicky, A. Kodytkovd, Praha

e Ruastovéa dynamika u déti s obezitou
D. Zemkovd, A. Kodytkovd, |. Kfenek Malikovd, Praha

e Hypotalamické obezita u pacient s nddorem mozku
S. Kolouskovd, J. Kfenek Malikova, M. Zdpotocky, V. Koets, J. Mackovd,
R. Krocovd, Praha

vrve

o Casné nastupujici obezita u déti. PFié¢iny a souvislosti
J. Lebl a spolupracovnici, Praha

¢ Rodinny pruvodce zdravym Zivotnim stylem aneb Vesele s Veselymi!
L. Veseld, I. Aldhoon Hainerovd, J. Divokd, K. Hlavatd, J. Kfenek Malikové
a kolektiv, Kolin, Praha

10.20-10.40 Piestavka na kévu a prohlidka doprovodné vystavy

10.40-12.00 Komplikace détské obezity

Predsedajici: I. Aldhoon Hainerovd, Z. Sumnik

o Obstrukéni spankovéa apnoe u déti s obezitou
J. Kfrenek Malikovd, Praha

o Steatotické onemocnéni jater — éastd komplikace obezity déti
J. Stastnd, E. Hlouskové, P. Jabandziev, Brno

o Diagnostickd a terapeutickd doporuéeni pro dyslipidémii u déti a dospivajicich
s obezitou
|. Aldhoon Hainerovd, Praha

o Diabetes 2. typu u déti: Novinky roku 2024
Z. Sumnik, Praha

¢ Vliv COVID-19 lockdownu na rozvoj nadvahy a obezity u 7letych déti
R. Pilcovd, T. Metelcovd, T. Svobodovd, J. Véeldk, R. Taxovéd Braunerovd,
M. Varikovd, Praha

12.00-13.00 Poledni piestdavka s lehkym obéerstvenim a prohlidka doprovodné vystavy
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DNY DETSKE ENDOKRINOLOGIE

P¥ivitani v Olomouci

J. Zapletalovéa

13.00-14.15 Hypotalamus

Predsedajici: R. Pomahacovd, J. Lebl

o ROCENKA 2024-2025 (l): Hypotalamus
R. Pomahacovg, J. Lebl

o Dvouletd divka s ndpadné rychlym néristem hmotnosti a pocenim
B. Berka, E. Fiirstovd, T. Holecek Kristofovd, R. Bldha, T. Dousovd, V. Koucky,
Z. Libg, D. Sumerauer, J. Kfenek Malikovd, J. Lebl, Praha

¢ Novy pohled na hypotalamickou dysfunkei: Schaaf-Yang syndrom u dvou
kojenct
B. Jirovd, M. Balai&édkovd, A. Kodytkovd, J. Skvor, B. Obermannovd, Praha,
Usti nad Labem

o Centralni diabetes insipidus u stigmatizovaného novorozence
R. Pomahacovd, P. Paterovd, E. Nykodymovd, |. Subrt, R. Jaklova, Plzen

o Se Shaaf-Yangem z obezitologické poradny na atleticky ovél - kazuistika
D. Pastucha, J. Hyjanek, D. Aleksijevi¢, O. Volny, E. Klaskovd, Olomouc, Ostrava

o Prader-Willi-like syndrém na lie€¢be rastovym horménom
J. Vojtkova, A. Székeovd, T. Kralovd, A. Fiacan, M. Jesendk, Martin

14.15-14.45 Udéleni cen za nejlepsi publikace v détské endokrinologii v roce 2024

Predsedadjici: F. Votava, O. Souéek

14.45-15.45 Hypoglykémie

Predsedajici: $. Prahovd, Z. Sumnik
o ROCENKA 2024-2025 (l1): Hypoglykémie
S. Préhovd, Z. Sumnik

o Patrik federativni
Z. Sumnik, J. Stanik, V. Neuman, L. Plachy, P. Repko, M. Rygl, $. Prahovd, Praha,
Bratislava, Poprad

e Kdyz je inzulinu moc...
A. Santovd, V. Neuman, P. Du$dtkovd, K. Gregorovd, S. A. Amaratunga,
J. Zapletalovd, Z. Sumnik, S. Priihovd, L. Plachy, Praha, Olomouc

e Osudovaé pfitazlivost gend
K. Woznicovd, J. Strnadel, A. Gfegorovd, Ostrava

15.45-16.15 Piestavka na kévu a prohlidka doprovodné vystavy
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16.15-17.30 Rast

Predsedajici: J. Zapletalovd, L. Plachy
o ROCENKA 2024-2025 (ll1): Rast
J. Zapletalovd, L. Plachy

o Eliska - jako by mamince z oka vypadla (aneb dlouhé cesta k diagnéze)
I. Réschlovd, Frydek-Mistek

o Co se ztratilo?
S. Priihovd, L. Plachy, Z. Sumnik, Praha
e Od jednej diagnézy k druhej
A. Sz8keovd, J. Vojtkovd, P. Bdnovéin, Martin
o Pozdé, ale pfece...
M. Dvofdékovd, Praha
e Opravdu Filipovi chybi ristovy hormon?
L. Kavé&iak, P. Duddtkovd, S. Kolouskovd, J. Lebl, S. Préhovd, L. Plachy, Praha

17.30-18.30 Stitna 2léza
Predsedajici: D. Novotnd, E. Lababidi
o ROCENKA 2024-2025 (IV): Stitné zldza
D. Novotnd, E. Lababidi
o Uskali véasné diagnostiky vrozené centrélni hypotyreézy, Vojtiv piibéh
H. Vavrovad, J. Vavra, D. Aleksijevic, P. Gogelovd, Vsetin, Olomouc, Zlin

e Non compliance?
D. Novotnd, D. Valik, Brno

e LozZiskové ndalezy ve $titné Zldze: sonografické kazuistiky
O. Vesely, Svitavy, Olomouc

e Zavazna manifestace hypotyreézy u chlapce s Downovym syndromem
M. Keprtovd, S. Amaratunga, V. Neuman, A. Santovd, L. Plachy,
Ceské Budéjovice, Praha

Tato predndska bude prednesena v sobotu dopoledne
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OD3ORNY PROGRAM SO0B0TA 25. 1.

Predsedajici: S. Kolouskovd, D. Neumann
o ROCENKA 2024-2025 (V): Vnit¥ni prostiedi
S. Kolouskovd, D. Neumann
¢ Polydipsie po gastroenteritidé
B. Krej¢itovd, K. Hajkova, D. Novotnd, Brno

o Diagnéza s odstupem aneb p¥ibéh chlapce s diabetem insipidem
K. Gregorovd, V. Neuman, E. Havrdnkovd, A. Santovd, S. A. Amaratunga,
M. Zépotocky, D. Sumerauer, S. Priihovd, L. Plachy, Praha, Ri¢any

e Chronicky syndrom nepfiméiené sekrece antiduretického hormonu - diagnéza
s otazniky

D. Neumann, Hradec Krélové

o Hyperkalcémie jako benigni nélez
S. A. Amaratunga, A. Santovd, V. Neuman, K. Gregorovd, D. Thomasovd,
S. Priahové, J. Lebl, Z. Sumnik, L. Plachy, Praha

Bude pfipojena pfedndska dr. Keprtové ze sekce Stitnd 2ldza

Predsedajici: B. Kalvachovd, M. Snajderovd, J. Zapletalové

Predsedajici: B. Obermannovd, J. Strnadel
o ROCENKA 2024-2025 (VI): Nadledviny
B. Obermannovd, J. Strnadel

e Haslerka
J. Strnadel, M. Gajosovd, T. Suldkovd, Ostrava

e Co se skryvalo za éasnym dospivénim u 9letého chlapce?
K. Holotovd, L. Punovd, J. Zapletalovd, Olomouc

¢ Kongenitalni adrendlni hypoplazie: neéekana hrozba perinatalniho obdobi

B. Obermannovd, B. Cernd, J. Zapletalovd, P. Kubus, Z. Sumnik, Praha, Olomouc
e Doéka se Ella vlastnich déti?

K. Polo&kovd, M. Svnajderové, J. Vseti¢ka, Karvind, Praha, Ostrava
e Muze byt Klinefelter trans?

E. Nykodymovd, R. Pomahacovd, P. Paterovd, Plzeri



Predsedajici: I. Kotvalovd, J. Lebl

o Interaktivni kazuistiky pfednesou:
J. Zapletalovd, Olomouc
I. Aldhoon Hainerovd, Praha
L. Plachy, Praha



ABSTRAKTY

Abstrakty jsou Fazeny podle pfijmeni prvniho autora.

DIAGNOSTICKA A TERAPEUTICKA DOPORUCENI PRO
DYSLIPIDEMII U DETi A DOSPIiVAJiCiCH S OBEZITOU

I. Aldhoon Hainerova'?

'Klinika déti a dorostu 3. LF UK a FNKV, Praha
2Pediatrickd klinika FTN, Praha

Uvod

Dyslipidémie predstavuje zdsadni rizikovy faktor pro rozvoj kardiovaskuldrnich onemoc-
néni (KVO). Ackoli je vyskyt KVO na podkladé aterosklerdzy v détstvi velmi vzacny, je vie-
obecné zndmo, Ze plvod aterosklerotickych plakd zadind v E¢asném détstvi. Z toho da-
vodu |ze pfedpoklddat, Ze Easnd prevence a intervence rizikovych faktor( u déti mohou
vyznamné prispét k prevenci rozvoje KVO v dospélosti.

Metodika

Na zékladé mezindrodnich doporuéeni a literdrni reserse bude diskutovdna diferencidlni
diagnostika hyperlipidémie, stejné jako doporuéeni tykajici se screeningu lipidového pro-
filu a terapeutickych postupd u déti s nadmérnou t&lesnou hmotnosti.

Vysledky

Terapeutické pristupy se zaméruji predev§im na nefarmakologické intervence, véetné
Upravy Zivotniho stylu, zahrnujici optimalizaci stravy a zvySeni fyzické aktivity. Nutrié¢-
ni doporuéeni se soustfedi na snizeni pFfijmu nasycenych tukl, transmastnych kyselin
a jednoduchych sacharid(, s dirazem na zvyseni pfijmu vldkniny a nenasycenych tuku.
Fyzickd aktivita by méla byt zamé¥fena na zvysovdni aerobni kapacity s cilem redukce
télesného tuku. Pokud Upravy Zivotniho stylu nejsou dostateéné efektivni a koncentrace
lipidG zGstavaji zvy$ené, mohou byt zvazeny farmakologické intervence. Statiny pfedsta-
vuji primarni farmakologickou volbu, avsak jejich pouziti u déti a dospivajicich vyZzaduje
pedlivé zvazovdni a individudlini pFizptsobeni [éEby.

Zavér

Z4vérem lze konstatovat, Ze véasnd diagnostika a cilend intervence jsou kli¢ové pro efek-
tivni zvlddnuti dyslipidémie u déti a dospivajicich s obezitou, coz ndsledné snizuje rizi-
ko vzniku KVO v budoucnosti. Usp&ind implementace doporuéenych postupt vyzaduje
multidisciplindrni pfistup, ktery je nezbytny pro dlouhodobé zlepseni zdravotniho stavu
téchto pacientd.

Grantovd podpora: Institucionéini podpora Cooperatio pediatrie Univerzity Karlovy,
3. lékarské fakulty, Praha.
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HYPERKALCEMIE JAKO BENIGNi NALEZ

S. A. Amaratunga’, A. Santovd', V. Neuman', K. Gregorovd', D. Thomasové?, $. Prahovd!,
J. Lebl', Z. Sumnik, L. Plachy’

'Pediatrickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha
2(stav biologie a lékaFské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha

Kazuistika: Miroslav byl v 9 letech akutné prijat k vySetfeni asymptomatické vyznamné
hyperkalcémie odhalené pfi vysetieni ionfogramu pro poststreptokokovou glomerulo-
nefritidu. Ve vstupnich odbérech byla potvrzena hyperkalcémie (Ca celkové: 3,12 mmol/I,
Ca?: 1,72 mmol/l), mirné snizend hladina fosfatd (1,04 mmol/l), parathormon na horni
hranici referenéniho rozmezi (7,87 pmol/Il), normdini hladina 25-OHD (67,4 nmol/I), nor-
mdlni hodnoty urey a kreatininu a velmi nizky odpad vépniku v mo¢éi z jednorédzového
vzorku (Ca/kreatinovy index 0,08 mmol/mmol). Na z&kladé t&chto nélezd bylo vysloveno
podezieni na familidrni hypokalciurickou hyperkalcémii (FHH) a byl proveden odbér krve
k vy$etteni rodinnych pfislusnikd. Zatimco u matky byla zjisténa normdlni kalcémie, u otce
a u sestry byla potvrzena hyperkalcémie (Ca celkové: 3,05 mmol/Il, resp. 3,34 mmol/I,
Ca?:1,70 mmol/Il, resp. 1,77 mmol/I).

DNA Miroslava byla vysetfena celoexomovym sekvenovdnim a bioinformatickou analy-
zou genl asociovanych s hyperkalcémii. U chlapce byla detekovdna patogenni varianta
(dle ACMG klasifikace) v genu CASR ¢.554G>A p.(Arg185GIn) v heterozygotnim stavu, kte-
rd byla jiz dfive publikovdna jako kauzdini pro autosomdliné dominantné dédi¢nou FHH.
Ostatni ¢lenové rodiny zatim nebyli geneticky vysetteni.

Zavér: Pro FHH je typickd kombinace hyperkalcémie s hypokalciurii. Casto je asymp-
tomatickd nebo spojend s mirnymi obtiZzemi, jako je Unava ¢&i svalovd slabost. Jednd se
o klinicky nevyznamny ndlez nevyzadujici |é€bu. Je daleZité odlisit FHH od primdarni hy-
perparatyredzy (zde bychom vsak ocekdvali ndlez hyperkalciurie), abychom zbyteéné
neindikovali dalsi vySetfovdni ¢i chirurgicky zdkrok.

DVOULETA DiVKA S NAPADNE RYCHLYM NARUSTEM
HMOTNOSTI A POCENIM

B. Berkd!, E. Fiirstovd', T. Hole&ek Kristofovd', R. Blaha', T. Dousovd', V. Koucky', Z. Lib&?,
D. Sumerauer?, J. Krenek Malikovd', J. Lebl'

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

Klinika d&tské hematologie a onkologie 2. LF UK a FN Motol, Praha
*Klinika d&tské neurologie 2. LF UK a FN Motol, Praha

Uvod

Vzdcnou pficinou hypotalamické obezity u déti je syndrom ROHHAD (ORPHA: 293987).
Soucdsti syndromu je rychle nastupujici obezita, hypotalamickd dysfunkce, centrdlni hy-
poventilace a autonomni dysregulace. U pfiblizné poloviny pacientd se vyskytuji nddory
neurdlinf listy (syndrom ROHHAD-NET). Etiologie syndromu neni jasnd a do soucasnosti
bylo celosvétové zdokumentovdno ptiblizné 100 pFipadd.

Popis pFipadu

U dvouleté divky zaéali rodi¢e pozorovat polyfagii, rychly ndrist hmotnosti (v 18 mésicich
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hmotnost/vyska +0,38 SD, ve 30 mésicich +3,42 SD), zvySené poceni, zmény v chovdni
a divergentni strabismus. Ve 30 mésicich byla divka pro ndhlé zhorseni stavu pfi respi-
raénim infektu akutné hospitalizovdna. Centrdlni hypoventilace vedla k rozvoji tézké re-
spiraéni insuficience vyzadujici umélou plicni ventilaci (UPV). Pfi patrdni po etiologii stavu
byla na magnetické rezonanci nalezena patologickd expanze v zadnim mediastinu. Na
zdkladé klinického obrazu a radiologického ndlezu bylo vysloveno podezieni na syndrom
ROHHAD-NET. Za hospitalizace se projevily dalsi ptiznaky hypotalamické dysfunkce
a autonomni dysregulace (polyurie, hyperprolaktinemie 51,9 ug/|, epizody klidové tachy-
kardie >200/min, kolisani krevniho tlaku). Neuroblastom zadniho mediastina byl Gspésné
exstirpovdn. Pro dalsi Ié&bu pacientd s timto syndromem neexistuji doporuéené postupy,
recentni literatura fadi onemocnéni k okruhu autoimunitnich paraneoplastickych neu-
rologickych onemocnéni a zmifuje pfinos imunosupresivni terapie. Pacientka je nyni po
dvou ddvkdch intravendznich imunoglobulind a Sesti ddvkéch cyklofosfamidu na terapii
kortikosteroidy v kombinaci s mykofenoldt-mofetilem. Na nastavené terapii je divky stav
stabilni. Pro centrdlni hypoventilaci vyZzaduje ve spdnku UPV pres tracheostomickou ka-
nylu. Prognéza onemocnéni je nejistd a potencidlné fatdlni.

Zavér

Ndhle vzniklé tézkd obezita mlzZe byt prvnim projevem zdvazné hypotalamické dysfunkce.

POZDE, ALE PRECE...

M. Dvoridkové

Endokrinologicky ustav, Praha

Pavel se narodil jako prvni dité nepfibuznych rodi¢d. Pribéh gravidity byl fyziologicky,
porod v terminu, poporodni adaptace v normé. Po narozeni nebylo ve scrotu nalezeno
pravé varle, prospival dobfe, az v 6ti letech podstoupil chirurgické feseni (orchidopexi)
retinovaného varlete. Do 3 let svoji vyskou sledoval 50.perc., od 4 let doslo k poklesu na
25.perc., na kterém rostl az do 11 let. Dal$i progrese ristu pokraéovala az do 17. roku véku,
kdy se dostal na 3.perc. Az pres rodinného zndmého |ékare se dostdvd na endokrinologii.
Ndsledovala celd Fada vysetieni od klinického, laboratorniho, auxologického, sonogra-
fického, urologického aZ po genetické k objasnéni progrese ristu. Co bylo jeji pFi€¢inou,
bude obsahem prezentace.

DIAGNOZA S ODSTUPEM ANEB PRIBEH CHLAPCE S DIABETEM
INSIPIDEM

K. Gregorovd', V. Neuman', E. Havrdnkova?, A. Santovd!, S. A. Amaratunga,
M. Zapotocky?, D. Sumerauer?, §. Prihovd', L. Plachy'

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

2 Olivova détské lécebna, ﬁ/’éany

3 Klinika détské hematologie a onkologie 2. LF UK a FN Motol, Praha

Sestndctilety dosud zdravy Daniel byl pFijat na okresni pediatrické oddéleni k vy3etieni
polyurie a polydipsie az5 |/den. PFi pfijmu na pediatrické oddéleni byla glykémie v nor-
mé, natrémie 148 mmol/|, osmolalita séra 307 mmol/kg a osmolalita mod&i 131 mmol/kg.
Vzhledem k hypostenurické moéi a hypernatrémii byl diagnostikovdn diabetes insipidus
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(D1), k dalsi péci byl chlapec prelozen na nase oddéleni. Byl doplnén koncentraéni test
s desmopresinem, ktery potvrdil centrdlini etiologii DI se vzestupem osmolality moéi na
862 mmol/kg. Byla zahdjena terapie desmopresinem. Hladiny ostatnich hormond hy-
pofyzy byly v normé&, magnetickd rezonance mozku byla bez patologického ndlezu (byla
pfitomna absence signdlu neurohypofyzy, ale jinak bez detekovatelné expanze). Byla
detekovdna mirnd nespecifickd elevace sérové koncentrace hCG (7,1 IU/l) s nezvySenou
hladinou v mozkomisnim moku. Chlapec byl ddle dispenzarizovdn v endokrinologické
a onkologické ambulanci.

S odstupem 1roku doslo k rozvoji neurologickych pfiznakl (vertigo, opakované kolapsové
stavy), centrdini hypotyredzy (fT4 9,28 pmol/Il, TSH 2,6 mIU/l) a centrdalni adrendlni insufi-
cience (ranni kortizol 77 nmol/I, ACTH 8,1 ng/l). Zaroven se vyznamné zvysila koncentrace
hCG v séru (17,8 1U/1) i v likvoru (164 [U/I). Na MRI mozku byla nové zachycena rozsitend
stopka hypofyzy. Na zdkladé elevace nddorovych markerl byl diagnostikovdn germindl-
ni nddor hypofyzy a byla zahdjena onkologickd lé¢ba.

Zavér:
Fyziologicky ndlez na magnetické rezonanci mozku pti nové diagnostikovaném cent-

ralnim diabetu insipidu nevyluéuje onkologickou pfic¢inu. Pravidelné sledovdni je nutné
k éasnému zdchytu pfipadné onkologické etiologie onemocnéni.

CO SE SKRYVALO zA CASNYM DOSPIVANIM U 9LETEHO
CHLAPCE?

K. Holotovd', L. Punové?, ). Zapletalovd'

'Détska klinika LF UP a FN Olomouc
2(stav lékaFské genetiky, LF UP a FN Olomouc

U Honzika byly pti preventivni prohlidce v 9 letech véku zjistény zndmky predcasného
dospivani.

Je ze 4. fyziologického téhotenstvi, porozen spontdnné v terminu, 50 cm/3370 g, novoro-
zeneckym screeningem prosel bez patologického ndlezu. Spolu se 3 star$imi sestrami je
v pééi prarodiéd, mladsi sestra Zije s matkou. Rodinnd anamnéza bez pozoruhodnosti.

Fyzikdalni vySetteniv 9 letech a 2 mésicich: vyska 152,2 cm (+ 2,1 SDS), pohlavni vyvoj odpo-
vida puberté lll. stupné. Testes volum 6-8 ml (dle UZV normdini struktura varlat), Pu 4, A2,
akné, mastné vlasy. Kostni vék 13 let. Proveden LH-RH test, ktery potvrdil centralni pited-
éasnou pubertu (peak LH 15,6 IU/I, FSH 6,9 1U/I, testosteron 6,3 nmol/l) a byl indikovan
k blokaci analogy LHRH (MRI mozku dynamické scany na HT-HY oblast s normdainim ndé-
lezem). V 2tydennim odstupu od prvni ndvstévy jdou k dispozici vysledky adrendlnich an-
drogend, které prekvapivé ukazuji vysoky 17-OHP (121,25 nmol/I) a A-dion (13,76 nmol/I).
Ranni kortizol mél 167 nmol/l, ACTH 38 pg/ml.

S diagnézou piedéasné pseudopuberta adrendlni etiologie doplnéno CT vysetfeni na-
dledvin k vylouéeni hormondiné aktivniho nddoru, které bylo bez patologie.

Indikovdno genetické vysetieni k vylouéeni late onset kongenitalni adrendlni hyper-
plazie (LO CAH). U Honzy byly nalezeny dvé patogenni varianty v genu CYP21A2, obé
v heterozygotni formé (c.92C>T, p.[Pro3iLeu], c.844G>T, p.[Val282Leu]), které potvrzuji
neklasickou formu CAH.
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Oba rodice jsou geneticky diagnostikovdni jako prenaseci a dvé starsi sestry jsou no-
sitelky stejné mutace jako Honzik. U starsi z nich se LO CAH projevila jako mensi vzrist
a poruchy menstruaéniho cyklu.

Honzik a jeho sestra jsou IéCeni substituéné supresivni davkou hydrokortizonu s dobrym
efektem.

Zavér: V ramci diferencidlni diagnostiky pfedéasné puberty u chlapct je nutné zvézit
i neklasickou formu CAH (muze uniknout novorozeneckému screeningu a zplsobit pied-
éasnou pseudopubertu, kterd inicidlné imponuje jako centralni predéasné dospivani).

Grantovd podpora IGA_LF_2024_040.

NOV? POHLED NA HYPOTALAMlClo(OU DYSFUNKCI: SCHAAF-
YANG SYNDROM U DVOU KOJENCU
B. Jirovd', M. Bala$&akova?, A. Kodytkovd', J. Skvor®, B. Obermannovd'

'Pediatrickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha
Jstav biologie a lékaFské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha
3Dé&tskd klinika Masarykovy nemocnice, Usti nad Labem

Uvod:

Kombinace ¢asné hypotonie, kontraktur konéetin, facidlni dysmorfie (prominujici éelo), ri-
ziko respiraéniho selhdni, vyvojového opozdéni a endokrinopatii (hypopituitarismus, hy-
perinzulinismus a hypotalamicky syndrom s rozvojem obezity v détském véku) zahrnuje
fenotyp Schaaf-Yang syndromu (SYS), ktery je zptsoben mutacemiv genu MAGEL2, které
vedou ke vzniku zkrdcenych, nefunkénich proteind.

Popis kazuistik:

Pacientka 1: V novorozeneckém obdobi prodélala respiraéni selhdni s nutnosti zavedeni
tracheostomie a umélé plicni ventilace. Fenotyp pacientky zahrnoval typickou kranio-
facidlni stigmatizaci s prominujicim ¢éelem a kontraktury koncetin. Geneticky byla na-
lezena patogenni varianta ¢.1912C>T (p.GIn638*) v MAGEL2 genu, kterd potvrdila SYS.
V ¢asné kojeneckém véku se rozvinul hypopituitarismus ve sledu centrdlniho diabetu in-
sipidu, centrdiniho hypokortikalismu a deficitu ristového hormonu s nutnosti nasazeni
hormondlni substituce. Ve véku 11 mésicl byl diagnostikovdn hyperinzulinismus (glyke-
mie 1,6 mmol/l/insulin 15,4 mIU/l) a zahdjena lécba diazoxidem s uspokojivym efektem.
Vzhledem k t&zkému neonatdinimu prdbéhu md pacientka tézké neurologické postizeni
a poruchu polykéni vyzadujici vyzivu cestou PEG. Aktudlné ve véku 15 mésica je H/V po-
mér na 75. percentilu.

Pacientka 2: Diagnéza byla stanovena rychleji diky fenotypové podobnosti s prvni pa-
cientkou (atypicky tvar hlavy s prominujicim ¢elem, kontraktury konéetin, respiraéni se-
Ihdni a rozvoj diabetes insipidus v ¢asném véku). Hyperinzulinismus byl diagnostikovén
v 7 mésicich (glykemie 1,3 mmol/I/insulin 4,2 mIU/l), pro intoleranci diazoxidu nasazen
Sandostatin LAR s dobrym efektem. Genetické vysetieni prokdzalo patogenni variantu
c.1996dup p.(GIn666Profs*47) v MAGEL2 genu potvrzujici SYS. Neurologicky vyvoj je lepsi
nez u prvni divky, v 10. mésicich je H/V pomér na 78. percentilu.
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Zavér:

Prezentované kazuistiky ilustruji tézky fenotyp Schaaf-Yang syndromu. Sdileni znalosti
o téchto vzdcnych stavech je klicem k véasné diagnostice a adekvatnimu managementu,
coz zdsadné ovliviiuje dlouhodobou prognézu pacientd.

OPRAVDU FILIPOVI CHYBi RUSTOVY HORMON?
L. Kavéiak, P. Dudétkovd, S. Kolouskovd, J. Lebl, §. Priihové, L. Plachy
Pediatrickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Uvod:

Stimulaéni testy sekrece rlstového hormonu (GH) jsou zlatym standardem diagnézy de-
ficitu GH (GHD). Testy jsou zndmy nizkou specificitou, coZ md za ndsledek ¢asté falesné
pozitivni vysledky diagnostiky GHD.

Kazuistika:

Filip se narodil v terminu s porodni délkou (48 cm) i hmotnosti (3870 g) odpovidajici
gestaénimu véku. Jeho otec je malého vzristu (161 cm [-2,5 SD]), matka bézné vysky (163
cm [-1 SD]). Do endokrinologické ambulance byl odesldn ve véku 6 let pro maly vzrist
(vyska 103,6 cm [-2,9 SD]). Pri fyzikdInim vySetieni nebyly zjistény Zddné syndromické
(-1,4 SD). Pro podezieni na GHD byly provedeny stimulaéni testy s maximdlni stimulova-
nou koncentraci GH 4,3 ug/l. Na MRI mozku byl ndlez mirné mensi hypofyzy. Byla zahdje-
na lé¢ba GH z indikace GHD s doposud dobrym efektem (po 6 letech |é¢by ve 13,5 letech
véku méri160,6 cm [-0,57 SDJ; stupen puberty G4P3, objem varlat 20 ml).

Filip byl v rdmci vyzkumného projektu geneticky vysetfen pomoci sekvenovdni nové ge-
nerace na panel gend spojenych s poruchou ristu. Byla nalezena heterozygotni prav-
dépodobné patogenni varianta c.613C>T (p.Arg205Ter) v genu NPR2. Gen NPR2 hraje
klicovou roli v parakrinni regulaci ristové ploténky. Kauzdlni varianty v tomto genu jsou
zndmou pfi¢inou malého vzristu ¢asto bez klinickych zndmek kostni dysplazie. Nalezend
genetickd pri¢ina malého vzrastu u Filipa neodpovidd klinické diagnéze GHD.

Zavér:

Priindikaci a interpretaci stimulaénich testd sekrece GH je tfeba brét v potaz jejich ome-
zenou spolehlivost. Déti s klinickou diagnézou GHD mohou mit odlidnou pFi¢inu rastové
poruchy.

ZAVAZNA MANIFESTACE HYPOTYREOZY U CHLAPCE
S DOWNOVYM SYNDROMEM

M. Keprtové?, S. Amaratunga', V. Neuman', A. Santovd), L. Plachy!
"Pediatrickd klinika 2. LF UK a FVN Motol, Praha

2Détské oddéleni, Nemocnice Ceské Budéjovice a.s.

Kazuistika

13lety chlapec s Downovym syndromem vysetien ve spddové okresni nemocnici pro ty-
den trvajici progredujici poruchu chlize bez anamnézy trazu. Na RTG kyéli byla popséna
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proximdlni epifyzeolyza pravého femuru s dislokaci, v rdmci laboratorniho vysetfeni byla
navic prokdzdna tézkd hypotyredza (TSH 327 mU/I, T4 <5,2pmol/l). Chlapec odeslédn
k dal$imu vysetieni do FN Motol.

P¥i pfijmu byla klinicky patrna morbidni obezita (BMI 40 kg/m?), hepatomegalie, su-
chd kdze s acantosis nigricans a klidovd desaturace 88 %, bez zndmek dyspnoe. Matka
pfipousti zpomaleni psychomotorického tempa v poslednim roce, které bylo provéze-
no rychlym vzestupem hmotnosti (+ 20 kg). Na percentilovém grafu patrno dlouhodobé
zpomaleni rastové rychlosti. V laboratornim vysetfeni byla potvzena tézkd hypotyredza
s vysokymi titry autoprotildtek (antiTg 1091 kU/I, antiTPO > 600kU/l), na UZ byla popsdna
mensi §titnd zldza s obrazem difuzni tyreopatie. V laboratofi byla ddle patrna mirné
elevace jaternich transamindz a makrocytdrni anémie. Echokardiografie odhalila lehky
perikardidlni vypotek. Na UZ bficha byla potvrzena hepatomegalie a difuzni 1éze jater
typu steatézy. Na CT pdnve byl popsdn celkové hypoplasticky skelet, nicméné vysetieni
kostni denzity bylo pro nespoluprdci nemozné provést. Zahdjili jsme substituéni terapii
perordlnim levothyroxinem v davce 1ug/kg/den. Pro pretrvdvajici poklesy nocnich satu-
raci a hyperkapnii byl chlapec indikovdn k nasazeni neinvazivni ventilace (NIV).

Ddvka levothyroxinu byla postupné navysovdna az na 1,8 pg/kg/den. Po mésici byla pa-
trna signifikantni redukce vahy (-6 kg), zlepseni no¢nich saturaci s vymizenim vyznamné
hyperkapnie, NIV proto jiz dale neindikovdna.

Zavér
Prevalence hypotyredzy je u pacientd s Downovym syndromem vysokd, proto je dopo-

ru¢en pravidelny laboratorni monitoring. Pfiznaky hypotyredzy mohou byt maskovdny
fenotypem syndromu.

HYPOTALAMICKA OBEZITA U PACIENTU S NADOREM MOZKU

S. Kolouskovd', J. KFenek Malikova', M. Zapotocky?, V. Koets?, J. Mackové@?, R. Krocové?®

'Pediatrickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha
2Klinika détské hematologie a onkologie 2. LF UK a FN Motol, Praha
30ddéleni lIécebné vyZivy FN Motol, Praha

Hypotalamické obezita (HO) je definovdna jako neovlivnitelny vzestup hmotnosti, ktery
vede k morbidni obezité. Zasahuje nejenom Zzivot pacienta, ale i celé rodiny. Jde o kom-
plexni problém, ktery vyZzaduje multidisciplindrni ptistup s cilem véas zahdjit terapeutikou
intervenci.

1) Patologické jidelni chovdni - véény hlad. Zdsadni roli hraji jddra v mediobazdlnim hy-
potalamu, zejména nukleus arcuatus, ktery primdrné snimd metabolické signdly z pe-
riferie. Zde jsou dvé odli§né populace neurond, které produkuji orexigennich a anorexi-
genni peptidy. Tyto neurony reaguji na periferni metabolické hormony, véetné leptinu,
inzulinu, ghrelinu.

2) Narusend energetickd bilance. Za fyziologickych podminek anorexigenni hypotala-
mickd drdha zvysSuje a-melanocyty stimulujiciho hormonu, ktery se védze na receptory
melanokortinu v nucleus paraventricularis. Zde se produkuji dalsi peptidy. P¥i naruseni
dochdzi k negativni energetické rovnovdze, snizené aktivité sympatiku a zvySené aktivité
parasympatiku a obezita progreduje.
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3) Poruchy spdnku. Dochdazi k alteraci cirkadidlniho rytmu, no¢ni spdnek je prerusovany,
coz vede k denni somnolenci a snizené fyzické akfivité.

4) Zmény chovéni - deprese. Deprese Ize pozorovat jiz od poéétku, v dal§im pribéhu
progreduji diky stoupajici hmotnosti a konfliktdm s okolim, proto je od pocdatku nutnd
spoluprdce s psychologem a psychiatrem.

5) Mnohodetnd endokrinopatie se vykytuji u vétsiny pacientd, terapie vétsinou nedini pro-
blémy.

6) Metabolicky syndrom je dusledkem morbidni obezity, limituje délku Zivota a vyrazné
snizuje jeho kvalitu.

Zavér: pro vySe uvedené je vhodné sledovat pacienty v centrech se stdlym tymem, ktery
ma zkusenosti s HO. Tym se sklddd z onkologa, endokrinologa, obezitologa, nutri¢niho
terapeuta, psychologa a psychiatra. Jenom tak md pacient Sanci zlepsit svou progndzu
a tim i kvalitu Zivota.

POLYDIPSIE PO GASTROENTERITIDE

ovrv

B. Krejéifova, K. Hajkovd, D. Novotnd
Pediatrické klinika FN Brno a LF MU, Brno

Uvod

Diferencidlni diagnostika polydipsie a polyurie zahrnuje Siroké spektrum onemocnéni.
Jednou z pFicin je centrdini diabetes insipidus, pro ktery je charakteristickd polyurie a po-
lydipsie zplsobend snizenou produkci vazopresinu v reakci na zvysujici se osmolalitu
plazmy. PFi¢ina centrdiniho diabetu insipidu mize byt odhalena pomoci NMR hypofyzy
s kontrastem. Ndlez roz§ifeného infundibula méze byt zplsoben autoimunitnim zdné&tem,
granulomatéznim zdnétem v rdmci Langerhansovy histiocytézy ¢i sarkoidézy, nebo on-
kologickym onemocnénim s nejvyssi incidenci germinoma.

Kazuistika

Nase kazuistika predstavuje doposud zdravého 10letého chlapce odeslaného k dosetreni
Unavy, zvySené hodnoty la¢né glykémie a asi 3 mésice trvajici polydipsie spojené s po-
lyurii véetné nykturie. PotiZze se objevily béhem letni dovolené v zahraniéi po prodélané
infekéni gastroenteritidé. Od té doby byla frekvence moceni obvykle kazdych 20 minut. Ve
vstupnich laboratornich odbérech byla osmolalita séra v normé (292 mmol/kg) pfi nizké
osmolalité moci (66 mOsm/kg), parametry vnitfniho prostiedi i laénd glykémie byly bez
patologie. Bez rezimovych opatreni byly bilance tekutin vyrovnané, ale s celkovym obje-
mem az 9 litrd za den. V rdmci diferencidlni diagnostiky jsme doplnili rozséhlé laborator-
ni vySetreni, které zachytilo pfiméfenou sekreci hypofyzdrnich hormonu. Byla provedena
NMR hypotalamohypofyzdrni oblasti s ndlezem rozsifeni stopky infundibula nad 2,5 mm.
Kontrolni NMR s odstupem 3 mésicl vykazovala progresi postizeni souéasné i s rozvojem
panhypopituitarismu s nutnosti substituéni terapie. Ve spoluprdci s onkologii byla stano-
vena diagndéza Langerhansovy histiocytézy a byla zahdjena jeji terapie.

Zavér
Na kontrolnim NMR hypofyzy je po 3 mésicich regrese ndlezu, laboratorni parametry se
upravily a pacient je naddle dispenzarizovdn.
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OBSTRUKCNi SPANKOVA APNOE U DETi S OBEZITOU
J. Kfenek Malikové

Pediatrické klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Obstrukéni spdnkova apnoe u déti (POSA — pediatric obstructive sleep apnea) je éastou
a zdvaznou poruchou spdnku, kterd je charakterizovdna opakovanymi epizodami apnoe
a hypopnoe v disledku &asteéné nebo Uplné obstrukce hornich cest dychacich. Epizody
apnoe a hypopnoe jsou spojeny s hypoxii, hyperkapnii, fragmentaci spdnku a zvysenou
aktivitou sympatického nervového systému. POSA se vyskytuje u 1-5 % déti, ovSem u déti
s obezitou je prevalence vyznamné vyssi.

Obezita je rizikovym faktorem pro POSA. Dal$im rizikovym faktorem je hypertrofie ade-
noidni vegetace a tonzil, kterd se u déti s obezitou vyskytuje ¢astéji ve srovnani s détmi
s normdlni hmotnosti. U déti s obezitou je navic pozorovdna zména neuromuskuldrniho
tonu vedouci ke zvy$ené kolapsibilité hornich cest dychacich a zvy§end mechanickd zé-
t€Z na hrudni sténu a brdnici v disledku nadbytku tukové tkané.

Nelééend obstrukéni spdnkové apnoe u déti mize vést k zdvaznym zdravotnim kompli-
kacim a snizeni kvality Zivota. Mezi tyto komplikace patii naruseni kognitivniho vyvoje,
zvy$eni kardiovaskuldrniho a metabolického rizika véetné rozvoje diabetu 2. typu. U déti
s obezitou se navic tato rizika potencuji a predstavuji cireculus vitiosus.

Diagnostika POSA zahrnuje kombinaci anamnézy, dotaznikl a pfistrojovych vysetieni.

Lécba POSA u déti s obezitou vyzaduje komplexni pfistup. Zahrnuje, jak Gpravu Zivotniho
stylu s cilem snizit télesnou hmotnost, tak specifickou 1é¢bu POSA.

Vzhledem k vysoké prevalenci obezity u déti a s ni spojenych komplikaci, véetné POSA, je
nezbytné zamérit pozornost na véasnou diagnostiku a |é¢bu tohoto onemocnéni u déti.
Kromé zlep$eni kvality Zivota mize 1é¢ba POSA snizit riziko kardiovaskuldrnich a meta-
bolickych onemocnéni.

CASNE NASTUPUJiICi OBEZITA U DETI. PRICINY A SOUVISLOSTI

J. Lebl a spolupracovnici
Pediatrickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Casné nastupujici obezita (obezita, kterd se rozviji do 6 let véku) je zdvaznym
onemocnénim, které potencidlné ohrozuje Zivot bezprostifedné i dlouhodobé - akutnimi
a/nebo pozdnimi komorbiditami a metabolickymi dudsledky. Jde o komplexni patologicky
stav vyvolany centrélni poruchou regulace t&lesné hmotnosti a jidelniho chovani. Casné
nastupujici obezita mize byt podminéna geneticky nebo morfologicky (organickou lézi
v oblasti hypotalamu).

Hypotalamus mdé kritickou regulaéni roli diky tésné vazbé na dalsi centra, kterd reguluji
jidelni chovdni — napt. neurobiologické systémy odmeény, kortex, a periferni orgdny.

Etiopatogeneticky |ze odlisit tfi skupiny pFic¢in ¢asné nastupujici obezity:

. Hypotalamickou obezitu (HO) - geneticky nebo morfologicky podminénou;

. Casné nastupujici obezitu s intelektovou nedostate&nosti (IDO);

. »BéZnou” polygenni obezitu, zpravidla pfi vysokém polygennim skére dédi¢nosti
obezity (CO).
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Odliseni téchto t¥i forem md klicovy vyznam pro volbu terapie. K jejich odlis§eni mize
do jisté miry pFispét posouzeni familidrniho vyskytu obezity, zhodnoceni trajektorie BMI
(véku pfi prekroceni kiivek IOTF30 a IOTF40, véku pfi ,adiposity rebound”, pfipadné jeho
Uplné chybéni), posouzeni ptidatnych fenotypickych projevi a standardizované vyhod-
nocenijidelniho chovdni - hyperfagie a jidelni impulzivity. V indikovanych pfipadech po-
tvrdi etiologii genetické vysetteni a/nebo MR zobrazeni mozku.

Moinoson HODNOCENIi TELESNEHO SLOZENi U DETSKYCH
PACIENTU
K. Maratovd', A. Vaznd', P. Kasalicky?, A. Kodytkovd'

'Pediatrickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha
?Affidea Praha s.r.o., Praha

Uvod

Hodnoceni télesného sloZeni hraje nezastupitelnou roli v pediatrické péci, nebot byva
&asto alterované u pacientl s obezitou nebo naopak s poruchami pfijmu potravy. V sou-
&asné praxi existuje nékolik metod pro hodnoceni télesného sloZeni s rdznou mirou spo-
lehlivosti, ndkladid a dostupnosti.

Metodika

Dudlni rentgenovd absorpciometrie (DEXA) je povazovdna za zlaty standard, ale vzhle-
dem k radiaéni z4dtézi se v pediatrii pouzivd omezené. Bioelektrickd impedanéni analyza
(BIA) je alternativou, kterd poskytuje srovnatelné vysledky s DEXA a eliminuje radiaé-
k hodnoceni t&lesného slozeni v Ceské republice je méteni koznich fas (kaliperace), které
umoziuje vypocet procenta télesného tuku. Pfesnost této metody zdavisi na zkuSenosti
persondlu a metodologické preciznosti.

Vysledky

Na ptikladech t¥i pacientd s obezitou jsou ilustrovdny rozdily mezi metodami DEXA, BIA
a kaliperaci dle Slaughterové. Pacientka 1 md télesny tuk méreny pomoci DEXA 49,7 %,
BIA 52,5 % a dle Slaughterové 66,8 %. U pacienta 2 byly hodnoty DEXA 44,5 %, BIA 45,1 %
a dle Slaughterové 90,9 %. Pacient 3 vykazoval hodnoty télesného tuku DEXA 42,1 %, BIA
42,2 % a dle Slaughterové 64,5 %. Tyto rozdily poukazuji na variabilitu vysledkd a potifebu
spravné interpretace v klinické praxi. Vysledky bioimpedance jsou srovnatelné s vysledky
DEXA stran méfeni tukd. Zatimco i pre preciznim méfeni jsou vysledky kaliperace spise
orientacdni.

Zavér
Z4&vérem doporucujeme vybirat metodu méreni s ohledem na dostupnost, presnost a in-

dividudlini potfeby pacienta a souasné s védomim moznych neptesnosti a limitd jednot-
livych metod.
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CHRONICKY SYNDROM NEPRIMERENE SEKRECE
ANTIDURETICKEHO HORMONU - DIAGNOZA S OTAZNIiKY

D. Neumann
Détskd klinika LF UK a FN, Hradec Krdlové

Uvod

Akutni a subakutni SIADH je béZznou komplikaci traumat, zdvaznych infekei a tumori CNS
a jejich Ié¢by, ddle malignit, plicnich postizeni a jako nezddouci Géinek vybranych 1ékd.
Lécba je vedena lékafi intenzivni péce. Pfipady chronického SIADH jsou rartitni. Také
jejich diagnostika neni pfimocard, stanoveni copeptinu, stabilniho glykoproteinu z pre-
kurzoru ADH, neni bézné dostupné.

Metodika

Diferencidlni diagnostika hyponatrémie bez hyperkalémie a polymorfnich klinickych ob-
tizi, honoceni zobrazovacich a komplementdrnich vysetieni a reakce na [é¢bu.

Vysledky

Kazuisitka prezentuje pripad 13letého chlapce s genetickou stigmatizaci a se zdvznou
psychomotorickou retardaci od dvou let véku. Md& heterozygotni mikrodeleci 16p23.1
v exonu pro gen WWOX. Po 3 letech stabilizovaného stavu v domdcim prostiedi, kdy mu
byl po pfedchozi hospitalizaci na klinickém pracovisti na hyponatrémii empiricky podd-
vén fludrocortison, se k PMR pfipojilo dlouhodobé zvraceni, obstipace, slabost, men-
taIni deteriorace proti jeho dlouhodobé normé. Na regiondlnim détském oddéleni byl
fludrocortison zaménén za dexamethason. Ndsledné zhorseni stavu vedlo k prekladu na
JIP klinického pracovisté. Z ndlezl vysetieni je kromé hyponatrémie (127-135 mmol/I bez
hyperkalémie) ndpadné hlavné zobrazeni drobné hyperintenzni neurohypofyzy s parci-
&lIni empty sella, parcidlni ageneze corpus callosum, hdkovity tvar a rotace Zaludku. Ke
zlep$eni stavu doslo po vysazeni glukokortikoidt, zavedeni tekutinové restrikce, doplnéni
stravy soli a uziti fludrocortisonu.

Zavér

Je diagnéza chronického SIADH sprdvnd? Maze byt v roce 2025 divéryhodné diagndza
stavovena na zdkladé reakce na |é¢bu? Patfi diagndéza chronického SIADH mezi Zivot
ohrozujici onemocnéni, které ma détsky endokrinolog ve $kdle své diferencidlni diagnos-
tiky?

NON COMPLIANCE?

D. Novotnd', D. Valik?

'Pediatrickd klinika FN Brno a LF MU, Brno

2(Jstav laboratorni mediciny FN Brno a LF MU, Brno

Prezentujeme pripad Setndctileté divky po tyroidektomii s velmi obtizZnou kompenzaci.

Rodina je vyznamné malého vzrastu, otec a 2 sourozenci pacientky se také 1é&i pro au-
toimunitni tyroiditidu. Osobni anamnéza je bez pozoruhodnosti, nebyla zdvazné nemoc-
na.
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Ve 12 letech pfichdzi do nasi ambulance. Pri vySce 144 cm a hmotnosti 36 kg méla celkovy
volum §titné zldzy dle sonografie 25 ml s nehomogenni strukturou, zvy§enym prokrve-
nim, ale bez loZiskovych zmén. UZivala euthyrox 2 ug/kg. Po navyseni euthyroxu doslo
ke zmenseni objemu $§titnice na 21 ml, pfi laboratorni eufunkci. Po dalsich 7 mésicich pri-
chdzi akutné do ambulance pro vyraznou bolestivost v oblasti §titnice a progresi strumy
(dle sonografie 27 ml), s laboratornim obrazem G-B tyreotoxikézy. Zahdjena medikace
tyreostatiky, bolestivost ustala po dvou dnech, pfetrvéval spise jen pocit tlaku a na krku.
Po zaléleni tyreotoxikdzy zlstdva stdle vyrazné zvétsend §titnd zldza, proto po témér 2
letech tyreostatické terapie s postupnou deeskalaci, byla po domluvé s rodici provedena
strumektomie. Pooperaéni pribéh byl bez komplikaci, nasazena substituce euthyroxem 3
ug/kg. Prvni mésice byla kompenzace uspokojivd, ale po 5 mésicich doslo i pfes navyseni
ddavky euthyroxu k vzestupu TSH az na 78 mU/I (N do 4,2) a hladina fT4 klesla na 9 pmol/I
(12-22), coz vyvolalo podezieni na non compliance. Toto rodina dirazné odmitala, paci-
entka Udajné uzivala medikaci pod dohledem matky. Zvazovali jsme tedy malabsorpci,
ale protilatky proti transglutamindze a endomysiu byly negativni. Po ddkladné anamné-
ze byla nakonec odhalena necekand pficina stavu, a kompenzace pfi nezménéné davce
euthyroxu se postupné upravila.

MUZE BYT KLINEFELTER TRANS?

E. Nykodymova, R. Pomahaéovad, P. Paterové
Détska Klinika FN a LF UK, Plzen

KlinefelterGv syndrom (KS) je druhou nejéastéjsi extrachromozomdlni poruchou s preva-
lenci 1/1000 narozenych chlapcl. Zaroven je vice jak 75 % pacientl diagnostikovdno az
v dospélém véku, Easto v souvislosti s poruchou plodnosti.

Observaéni studie zfetelné ukazuji vyssi prevalenci KS mezi pacienty s poruchou rodové
identity, v 7 studiich, ve kterych byl karyotyp u téchto pacientd rutinné vysetfovdn, byla
prevalence KS az 9/1013 pacientt. Pacienti s KS predstavuji specifickou skupinu ve smyslu
managementu a rizik gender afirmativni terapie estrogeny.

KONGENITALNi ADRENALNi HYPOPLAZIE: NECEKANA HROZBA
PERINATALNIHO OBDOBI

B. Obermannovd’, B. éerné‘,]. Zapletalovéd?, P. Kubus?, Z. Sumnik’

'Pediatrickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha
2Détskd klinika FN Olomouc
3Détské kardiocentrum 2. LF UK a FN Motol, Praha

Uvod: Kongenitdlni adrendlni hypopldzie je X-vdzané onemocnéni zpisobené patogen-
nimi variantami genu NROBI. Jednd se o vzdcnou pric¢inu primdrni adrendlni insuficience,
kterd se mize projevit jiz v novorozeneckém nebo kojeneckém véku.

Kazuistika: Chlapec se narodil v 41. tydnu téhotenstvi po nekomplikované gravidité. Po-
rod probihal bez komplikaci, PD 52 cm, PH 4300 g, Apgar skére 9-10-10. Treti den Zivota
byla zachycena symptomatickd hypoglykémie (0,9 mmol/l), stav byl Ié¢en jako novoroze-
neckd sepse. Novorozenecky screening CAH byl negativni. V prvnich dvou tydnech Zivota
byly pozorovdny obtize s krmenim, neprospivdni (-70 g/2 tydny) a hypotonie. Ve 3 tydnech
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véku byl pfijat na détské oddéleni, kde byla laboratorné prokdzdna hyponatremie (116
mmol/l), hyperkalemie (6,3 mmol/l) a akutni rendlini insuficience (urea 17,4 mmol/I, kre-
atinin 67 umol/I). Klinicky byl pfitomen Sokovy stav a dle ECHO zd&vaznd dysfunkce levé
komory, ndpadnd byla hyperpigmentace genitdlu. Pacient byl pfeloZzen do Kardiocentra
FN Motol, kde byla zahdjena volumexpanze a farmakologickd podpora obéhu. Vysoké
hladiny ACTH, relativné nizky kortizol a mineralogram vedly k diagnéze adrendlni krize,
byla zahdjena parenterdini 1é&ba hydrokortisonem (50 mg/m?%ddévku) spolu se substituci
natria a glukdzy. Klinicky stav se rychle zlepsil, kardidlni funkce se obnovila a laborator-
ni parametry normalizovaly. V pradb&hu hospitalizace byla optimalizovédna hormondini
substituce hydrokortisonem a fludrocortisonem. Aktudlng, ve véku tfi mésicd, prospivé
dobre (H/V 54. percentil), srdeéni funkce je normalni a PMV odpovidda véku.

Genetické vysetteni identifikovalo patogenni variantu c.339del p.(Vall15Trpfs*149) v genu
NROBI1 v hemizygotnim stavu potvrzujici diagndzu kongenitdini adrendini hypopldazie.

Zavér: Pripad ukazuje vzécnou etiologii adrendlini insuficience, kterd se projevila adre-
ndlni krizi s multisystémovym postizenim, véetné srdeéniho selhdni. Véasnd diagnostika
a zahdjeni hormondlni substituce byly klicové pro Uspésné zvlddnuti stavu.

’

DOCKA SE ELLA VLASTNICH DETi?
K. Polo¢kovd', M. Snajderovd?, |. Vieti¢ka?
'Détska endokrinologickéd ambulance NsP Karving 4

2Pediatrické klinika UK 2. LF a FN Motol, Praha
3Genetika Ostrava s.r.o.

Ella se narodila zdravym nepfibuznym rodi¢dm z 1. nekomplikované gravidity (39. GT,
2690 g, 46 cm). Poporodni adaptace byla normdlni, kojena do 2 let, prospivala. Mezi 18.
a 24. mésicem se jeji vyskovd pozice sniZila z 25. na 10. percentil, hmotnost z 10. Na 3.
percentil. Psychomotoricky vyvoj byl fyziologicky, nemocnost bézna.

Do nasi endokrinologické ambulance pfisla poprvé ve véku 2,5r na doporuéeni gene-
tika. Je nositelkou patogenni varianty genu FOXL2-c [843_859dup]; [=], p. [(Pro287Ar-
gfs*75)];[(=)] v heterozygotnim stavu, zplsobujici BPES syndrom typ | (blepharophimo-
za-ptoza-inverzni epicatus). Syndrom je AD dédi¢ny, u Elly de novo mutace, karyotyp
46,XX. Typ 1 BPES zahrnuje téz predcasné ovaridlni selhdni s negativnim dopadem na
fertilitu. Divka je Cild, nyni ve véku 3 r 4 mésice, roste plynule na 10. percentilu, hmotnost
odpovidd 3. percentilu.

Mdé& ndpadny vzhled diky epicantu a ptéze vicek, pfi pohledu vzhiru zakldni hlavu. Jinak
je somaticky ndlez v mezich normy, ovaria jsou ultrasonograficky mikrofolikuldrni, déloha
infantilniho typu. Sérové koncentrace FSH je opakované zvysend (10,89 a.9,65 1U/I), LH,
estradiol a AMH v prepubertdlinim rozmezi.

Zavér:

BPES typu | je vzdcné onemocnéni. Hlavnim 1é¢ebnym zdsahem u déti je plastika o¢nich
vicek ve véku 3 - 5let. Pokud u divek nedojde k spontdnnimu ndstupu puberty, poddva se
ndhradni hormondlni |é¢ba. V dospélém véku jsou zeny s POl v péci gynekologa. Lze jim
nabidnout postupy asistované reprodukce s pouzitim darovanych oocytd, embrya, pfed
vznikem POI téZ kryoprezervacni strategii. Ta je ovsem u BPES z etického hlediska otdzkou
k diskusi. Pouziti vlastnich oocytd s sebou nese 50% riziko pfenosu mutace na potomky.
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CENTRALNIi DIABETES INSIPIDUS U STIGMATIZOVANEHO
NOVOROZENCE

R. Pomahaéovd', P. Paterové', E. Nykodymovd', I. Subrt? R. Jaklové?

'Détskd klinika FN a LF UK, Plzers
Ustav lékaf'ské genetiky FN a LF UK, Plzeri

Nyni 4letd Zlata se narodila z fyziologické gravidity v terminu, po spontdnnim porodu,
s fyziologickou poporodni adaptaci, s porodni hmotnosti 3270 g a s porodni délkou 50
cm. Po porodu byla u ditéte ndpadnd facidlni stigmatizace s Sirokym kofenem nosu,
makrostomii, mikrogenii, gotickym patrem a sou¢asné flekéni drzeni koncetin. V pribéhu
novorozeneckého obdobi se neurologicky ndlez zménil z vyznamného hypertonu do sva-
lové hypotonie s poruchou pFijmu stravy a s nutnosti sondovdni ditéte. V ¢asném novo-
rozeneckém véku doslo k rozvoji klinickych a laboratornich zndmek diabetu insipidu (Dl)
s polyurii, laboratorné s hypernatrémii, hyperosmolalitou séra a s hypoosmoldrni modi.
Pozitivni odezva na poddvany desmopresin potvrdila centrdini etiologii DI. Na MR mozku
byla popsdna zesilend stopka hypofyzy. Hormondini vysetfeni vyloucila centrdini hypoty-
redzu a hypokortikalismus, hypoglykémie zachyceny nebyly. Nizky perordlni pfijem stravy
byl kolem 2. roku Zivota vystfiddn rozvojem hyperfagie s vyvojem obezity. Farmakologic-
ké stimulace sekrece ristového hormonu pro zpomalovdni ristu od 2 let véku potvrdila
t&zky deficit rastového hormonu. Efekt nasazeného rdstové hormonu byl pfiznivy. Dité je
psychomotoricky retardované s poruchou vyvoje feci.

Genetické vysetteni potvrdilo patogenni variantu ¢.2068_2069delinsA, p. (Pro690Leuf-
sTer12) v genu MAGEL2 v heterozygotnim stavu. Gen je lokalizovén v oblasti 15q11.2 jako
gen pro Prader-Williho syndrom a je podfizen genovému imprintingu. Varianta u ditéte
vznikla de novo. Patogenni sekvenéni varianty v genu MAGEL2 jsou pfi¢inou Schaaf-Yang
syndromu s autozomdlné dominantni dédi¢nosti, s facidlni stigmatizaci, oénimi vadami,
kontrakturami, endokrinnimi poruchami, s neprospivdnim v kojeneckém véku a pozdéji
naopak s hyperfagii. Nékteré rysy syndromu se tedy prekryvaiji s rysy Prader-Williho syn-
dromu, coz souvisi s uvedenou lokalizaci obou gend.

SE SHAAF YANGEM Z OBEZITOLOGICKE PORADNY NA
ATLETICKY OVAL - KAZUISTIKA
D. Pastucha'?, J. Hyjanek?, D. Aleksijevi¢®, O. Volny*, E. Klaskova*

'ReFit Clinic, s.r.o, Olomouc

2Klinika Rehabilitace a télovychovného lékafstvi, FN Ostrava a LF OSU, Ostrava
3USG Pol, s.r.o, Olomouc

“Détska klinika FN Olomouc a LF UP, Olomouc

Uvod

Schaaf-Yanglv syndrom (SYS) je vzdcnd genetickd porucha, kterd ovliviiuje rizné as-
pekty vyvoje, véetné intelektudlnich schopnosti, fyzického ristu a chovdni. Je zplsobena
mutaci nebo deleci genu MAGEL2 na chromozomu 15q11-13, ktery se podili na regulaci
genové exprese a vyvoji mozku. Pfiznaky Schaaf-Yangova syndromu se mohou u jednot-
livych jedincl znaéné liit, ale mohou zahrnovat opoZdény vyvoj, mentdlini postizeni, po-
tize s feci a jazykem, nizky svalovy tonus (hypotonii), potize s krmenim, poruchy chovani,
poruchy spdnku a vyrazné rysy obliceje.
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V pfipadé tohoto pacienta byla dominantnim pfiznakem obezita s ¢asnym ndstupem
spojend s vyranymi motorickymi potizemi.

Metodika

Kauzistika 11ti letého chlapce s mutaci gend MAGEL2 a TCF12, ktery sledovdn v détské
endokrinologické ambulanci od 9/2014 pro nonautoimunni hypothyreozu a v détské obe-
zitologické ReFit Clinic od roku 2017.Zatim velmi Gspésné bojuje s obezitou a rezimovymi
opatifenimi bylo dosazeno dlouhodobé stagnace BMI pod trovni 97. percentilu.

Zavér

Terapie je zaméfena na zmirnéni ptiznakl a zahrnuje multidisciplindrni pfistup zahrnu-
jici obezitologii. neurologii, endokrinologii a kardiologii.

VLIV COVID-19 LOCKDOWNU NA ROZVOJ NADVAHY A OBEZITY
U 7LETYCH DETI

R. Pilcovd', T. Metelcovd', T. Svobodova'?, . Véelak', R. Taxova Braunerovd', M. Vaiikovd'

'Endokrinologicky ustav, Praha
2Prirodovédeckd fakulta UK, Praha

Uvod

Studie je souldsti evropské iniciativy Svétové zdravotnické organizace (WHO) pro mo-
nitorovdni prevalence nadvdhy a obezity u déti (COSI; Childhood Obesity Surveillance
Initiative). V Ceské republice se monitoruje skupina 7letych déti. Déti jsou sledovdny podle
stejného protokolu od roku 2007. Zdmérem iniciativy je monitorovat zdravotni stav skol-
nich déti a zlepsit pro né zdravotni programy zaméfené na nadvdhu a obezitu. Mezi 5.
a 6. sledovdnim, tj. mezi roky 2019 a 2023, byla hmotnost déti ovlivnéna restrikcemi bé-
hem pandemie COVID-19.

Cilem prezentované studie bylo analyzovat vliv restriktivnich epidemickych opatteni kvali
onemocnéni COVID-19 na vyvoj nadvdhy a obezity u 7letych déti.

Metody

V roce 2019 bylo vySetfeno celkem 2349 a v roce 2023 celkem 1122 déti ve véku 6,5-7,9 let.
Sledovdni probihalo ve spoluprdci s praktickymi l[ékafi pro déti a dorost. Vybér ambulanci
proved| Sté&tni zdravotni GUstav na zdkladé tzemnich celkd a velikosti sidla, aby vzorek co
nejvice odpovidal reprezentativni populaci.

Bé&hem preventivni prohlidky bylo provedeno méreni télesné hmotnosti, télesné vysky,
obvodu pasu a bokd ditéte. Tyto Gdaje byly pouZity k vypoétu BMI, jez bylo hodnoceno
podle referenénich dat WHO a 5. celostdtniho antropologického vyzkumu z roku 1991. Na
zdkladé téchto referenénich dat byla uréena prevalence nadvdhy a obezity u déti.

Vysledky

Prevalence nadvdahy a obezity u 7letych z roku 2019 pred lockdownem COVID-19:
e nadvdha u divek 12,88 % (10,98 % - 14,98 %)

e obezita u divek 8,53 % (6,96 % - 10,31 %)
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e nadvdha u chlapct 12,75 % (10,88 % - 14,81 %)

e obezita u chlapct 10,84 % (9,11 % - 12,78 %)

Prevalence nadvdhy a obezity u 7letych déti z roku 2023 po lockdownu COVID-19:

e nadvdha u divek 12,34 % (9,71 % - 15,38 %)

e obezita udivek 7,44 % (5,39 % - 9,96 %)

e nadvdha u chlapct 9,91 % (7,57 % - 12,68 %)

e obezita u chlapcl 9,56 % (7,26 % - 12,29 %)

Zavér

V obdobi mezi lety 2020-2021, které zahrnovalo lockdown kvidli onemocné&ni COVID-19,
doslo k enormnimu néristu vyskytu nadvdhy a obezity u déti, které v &eské populaci
popsali autofi VdzZnd et al. (2022). Z nasich vysledkd vyplyvd, Ze prevalence nadmérné
hmotnosti u 7letych déti v CR se v roce 2023 jiz vraci na plivodni hodnoty zji§téné pred

pandemii. Nase poznatky zddraznuji daleZitost ndvratu ke zdravému Zivotnimu stylu
a zapojeni pfimérené pohybové aktivity do bézné rutiny ditéte.

Podporeno AZV NU23-09-00252 a MZ CR-RVO (Endokrinologicky ustav-EU, 00023761).
Int | Environ Res Public Health. 2022 Sep 21;19(19):11902. doi: 10.3390/ijerph191911902.

Influence of COVID-19-Related Restrictions on the Prevalence of Overweight and Obese
Czech Children

Anna Véznd, Jana Vignerovd, Marek Brabec, Jan Novdk, Bohuslav Prochdzka, Antonin
Gabera, Petr Sedlak

CO SE ZTRATILO?
$. Prihovg, L. Plachy, Z. Sumnik
Pediatrické klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Kazuistika: Pétiletd divka byla posldna k vysetfeni pro mensi vzrist. Otec mé&¥i 170 cm,
matka 165 cm. Divka se rodila z fyziologického téhotenstvi s normdlinimi parametry.
Pfi prvnim vysetfeni méla vysku 101,5 cm (-2,5SD), byla prepubertdini bez dysmorfic-
kych projevi. Kostni vék byl o rok opozdén, IGF-1101ug/I (-0,71SD), LH pod 0,07 a FSH
6,94. VySetteni karyotypu ukdzalo balancovanou translokaci mezi X a 13. chromozomem
46,X,1(X;13)(921.2;p11.2). Pfi CGH array nebyla prokdzdna ztrdta materidlu. Rodic¢e i mlad-
§i sestra méli karyotyp v normé. P¥i zhodnoceni ristu rostla divka podle +1SD k¥ivky pro
Turnerdv syndrom. Po roce sledovdni postupné se zpomalujici ristové rychlosti byla za-
hdjena |é¢ba rdstovym hormonem.

Ve véku 9,5 roku se objevila spontdnni puberta s B2 a PH2 s vyraznou elevaci LH 22,6 1U/I
a FSH 143 1U/I, estradiol pod 19. V 10 letech doslo ke spontdnnimu Ustupu dospivéni na
B1, ale za 4 mésice se spontdnni rlist prst objevil znovu na B2-3 s poklesem hladin LH
0,69 U/l a FSH 15 IU/I, na gynekologickém vysetreni byla stfedni proliferace a délohou
40x17x13mm s drobnymi folikly na levém ovariu. V 11,5 roku se rist prsi opét zastavil (B1-2)
s LH 311U/l a FSH 145 |U/I. Na ultrazvuku délohy ale estrogenizace pretrvala s délohou
61x24x27mm a zachycenym folikulem. Od 12 let uz zdstala hladina gonadotropind vysokd,
postupné zmizely folikuly i viditelné endometrium. Hladina AMH byla opakované nizkd,
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protilatky proti ovariim negativni. Na hormondlini substituci a 1é&bé rdstovym hormonem
dosdhla sleéna vysky 165,2cm s normdlné narostlou délohou a pravidelnym arteficidlnim
cyklem.

Zavér: | kdyz dle genetického vysetteni nedoslo ke ztrdté materidlu X chromozomu pfi
translokaci, geneticky ndlez mél vliv jak na malou vysku, tak na ¢asné ovaridlni selhéni ve
smyslu Turnerova syndromu.

ELISKA - JAKO BY MAMINCE Z OKA VYPADLA (ANEB DLOUHA
CESTA K DIAGNOZE)

I. Réschlové

Détska endokrinologickéd ambulance ve Frydku-Mistku
Uvod

P¥ib&h Elisky (r. 2004) a zaroveh jeji matky Zanety (r. 1981), ktery demonstruje nade ménici
se pohledy na chorobné stavy v souvislosti s rozvojem molekuldrné genetickych vysetio-
vacich metod.

Metodika

Eliska byla odesldna v roce 2014 ve véku 6 let k endokrinologickému vysetfeni pro vysokou
postavu, je ndpadnd svym vzhledem pfi prvnim vysetieni. Je velmi podobnd své mamin-
ce. Obé jsou vyssiho vzrastu, maji dlouhé konéetiny, velké ruce a nohy, maji mnohodetné
anomdlie muskuloskeletdrniho systému (kyfoskolioza, pedes plani, genua valgg, ...), vad-
ny stereotyp chlze. Obé od raného détstvi dysgrafie, a intelektového vyvoje (LMD, DMO,
ADD, hypotonie, dysgrafie, ...), dlouhodobé v péci neurologd, ortopedq, rehabilitace. Obé
taktéz v détstvi opakované respiraéni infekce s ¢astymi pobyty v Idznich a lé¢ebndch.
Matka VCC - ASD, uzdavér okluderem ve 22 letech + VVV délohy (uterus duplex), obé maji
thyreopatii.

Matka a jeji rodina vyskyt nddorovych onemocnéni v mladém véku. Matka a posléze
Eliska opakované geneticky vysSetrovdany, nebyly zjistény abnormni ndlezy.

Vysledky

V roce 2024 po opakovanych genetickych vySettenich byla pfi celoexomovém sekveno-
vdni nalezena u Elisky i maminky varianta v genu SUZ12, ktery kéduje podjednotku PRC2,

ktery je nezbytny pro expresi mnoha gend. Patologické mutace v tomto genu jsou spojeny
s mdlo frekventnim syndromem.

Dalsi podrobnosti a konkrétni zdvéry v Olomouci.

HASLERKA
J. Strnadel’, M. Gajosové?, T. Suldkovd'

'Klinika détského lékarstvi FN Ostrava
2Interni a kardiologickd klinika FN Ostrava

Mdm se svoji pacientkou Nelou pfece jen néco spoleé¢né. Mdme rddi haslerky! Zatimco
j& je cumldm cestou do prdce do nasi fakultni nemocnice, Nela je cumld, kdyz se ji trochu
ulevi po epizodé opakovaného zvraceni.
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Perinatdlni anamnéza t.¢. 17leté pacientky Nely je zcela bez pozoruhodnosti. Jeji prvni
epizoda zvraceni se objevuje v 5letech véku. Od roku 2015 epizoda zvraceni vyZzaduje
hospitalizaci 2x ro¢né, divka je hospitalizovand vzdy na spddovém détském oddéleni.
Téhoz roku zadind jeji psychologické a psychiatrické sledovdni, suspekce na psychoso-
matickou etiologii potizi. V roce 2017 se poprvé objevuje pro zvraceni na nasi klinice. Frek-
vence epizod stoupd, 1-3krdt za mésic vyzaduje hospitalizaci cca od r.2020. Provadime
komplexni diagnostiku zvraceni, véetné neurologického vysetieni, magnetické rezonance
mozku, gastroskopie. Interni pFic¢ina neni zjisténa. Takto to pokracuje do roku 2024, kdy
na jedné ze svych sluzeb v Gnoru 2024 si v§imdm, Zze v epizodé zvraceni, je vzdy pfitomna
systolicko-diastolickd hypertenze (TK 150-180 na 90-110 mmHg). Retrospektivné patrdm
po minulych hospitalizacich a krevnich tlacich v epizodé zvraceni. V epizodé zvraceni
je vzdy pritomna hypertenze. Provadime tedy komplexni diagnostiku pfic¢in hypertenze.
V rdmci dif. dg. odbér i na metanefriny v krvi a mod¢i, hladiny jsou opakované ve fyziolo-
gickych mezich. Tlakovy Holter opakované prokazuje epizodickou hypertenzi v epizodé
zvraceni. Mimo epizodu je pacientka normotenzni. Pfi epizodé zvraceni je pfitomna na-
padnd intolerance tepla, poceni, bledost, ptiznaky podobné feochromocytomu. Zvazo-
vanou diagndzu pseudofeochromocytomu budu diskutovat v rdmci své prezentace.

OD JEDNEJ DIAGNOZY K DRUHE]

A. Székeova, ). Vojtkova, P. Banovéin
Klinika deti a dorastu UNM a JLF UK, Martin
Kl'aéové slova: skeletdrnim dyspldzia, osteochondrodyspldzia, SKK, ERT, elosulfdza alfa

Prezentujeme kazuistiku 8,5 roéného chlapca, ktory bol odoslany na endokrinolog ické
vy$etrenie pre nizky vzrast . Vo veku 8,5 roka bola vyska 102 cm, 20 cm pod 3 percentil
(SDS -2,85), hmotnost mal 22,9 kg.

Primdrnym zdravotnym problémom bola diagnéza - generalizované zmeny skeletu,
svedciace pre kongenitdlnu osteochondrodyspldziu (v.s. spondyloepifyzedlnu dyspldaziu)

Bol v sledovani ortopéda a opakovane absolvoval korekéné ortopedické operdcie .

Molekulovo genetické vysetrenie potvrdilo karyotyp 46XY. Analyza SHOX génu a FGFR3
génu, COL2ATm TRAPPC2/ SEDL/ boli negatativne.

V géne COL2AI bol zisteny variant c. 4213G-A p. / Gly 1405Ser / na 12 q 13.11, s nejed-
nozna¢nym vyznamom, zaznamenany u lludi s achondrogenésou, hypochondrogené-
sou.

Glukagdnovy test a inzulinovy test potvrdil deficit rastového horménu.

Bola odobratd suchd kvapka krvi (CentoGene ), kde sa potvrdila diagnéza MPS IV. Pa-
cient bol nastaveny na terapiu ERT 1x tyzdenne s dobrym efektom.
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STEATOTICKE ONEMOCNENI JATER - CASTA KOMPLIKACE
OBEZITY DETI

J. 8fastné, E. Hlougkovd, P. Jabandziev
Pediatrické klinika, LF MU a FN Brno

Tukové onemocnéni jater (steatdza) patii mezi jedno z nejéastéjsich hepatdlnich one-
mocnéni v dospélém véku. Diky ndrastu frekvence obezity déti se s nim potkdvdme stdle
Castéjii v pediatrii. Etiologie je komplexni, zavisld nejen na obezité. | vzhledem k tomu do-
$lo v roce 2023 ke zménén nomenklatury. Onemocnéni projevujici se ztukovaténim jaterni
tkdné jsou oznacena jako steatotickd onemocnéni jater, Steatotic liver disease SLD. Po-
kud ztukovaténi jiz indukuje zdnét, pak jde o steatohepatitidu. V rdmci akcentace vyzna-
mu metabolické dysfunkce na rozvoji steatotickych onemocnéni je misto terminu neal-
koholové tukovd choroba jater, Non-Alcoholic Fatty Liver Disease, NAFLD nové pouzivén
terminem Metabolic Dysfunction-Associated Steatotic Liver Disease, MASLD. Pokud je jiz
pfitomen zdnét, pak Metabolic dysfunction-Associated SteatoHepatitis, MASH. K stano-
veni diagnézy MASLD je nutné mimo prikaz steatézy jater splnit alespon 1z nésledujicich
kritérii: obezita, diabetes 2 typu nebo pfitomnost metabolické dysregulace. Steatéza je
prokazovdéna histopathologickym vysetfenim jaterniho bioptdtu. Biopsii indikuje détsky
gastroenterolog. Toto invazivni vy$etfeni nelze nahradit zobrazovaci metodou. Béznd
abdomindlni sonografie zachyti az pomérné pokrodilé ztukovaténi a neumoziuje roz-
liseni fibrotizace tkdné. Presnéjsi se zdd byt sonografickd jaterni elastografie, kterd ale
neni plné validovdna pro déti. Dosud neexistuje Uc¢innd 1é¢ba steatézou indukovaného
zénétu ani fibrézy. Terapie spodivd predevsim v optimalizaci hmotnosti, Upravou Zivot-
niho stylu a stravovdéni. K modulaci fibrogeneze se zd4 slibné poddavani kyseliny docosa-
hexaenové (DHA) a vitaminu E. Prostou steatézu jater Ize Gpravou rezimu zcela zvrdtit,
fibrotické postizeni je jiz trvalé. Proto je nutné po steatoze u rizikovych pacientl aktivné
patrat a véasné 1écit.

KDYZ JE INZULINU MOC...

A. Santovd', V. Neuman', P. Dusatkovd', K. Gregorovd', S. A. Amaratungad',
J. Zapletalovd?, Z. Sumnik’, §. Prihovd!, L. Plachy'

'Pediatrickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha
2Détskd klinika LF UP a FN Olomouc

Kazuistika: Divka se narodila v 38. tydnu fyziologické gravidity s porodni hmotnosti 2930
g. Bezprostredni poporodni adaptace byla v normé. Treti den Zivota se rozvinuly gene-
ralizované kiece pfi hypoglykémii 0,2 mmol/I. VySetieni kritického vzorku prokdzalo hy-
perinzulinemickou etiologii hypoglykémie (inzulin 18,4 mIU/|, C-peptid 474 pmol/I). K udr-
zeni normoglykémie bylo zapottebi kontinudlni intravendzni aplikace vysokych ddavek
glukdzy (az 13,7 mg/kg/min). Pro kongenitdIni hyperinzulinismus byla divka preloZzena na
nase oddéleni. Terapie diazoxidem byla bez efektu, zahdjili jsme proto 1é¢bu kratkodobé
pusobicim octreotidem (ddvka postupné navysena na 33 ug/kg/den, poddvdano v 6den-
nich davkdach subkutdnné) a depotnim octreotidem (ddvka 8 mg intramuskularné kazdé 4
tydny). Pro ddle pretrvdvajici potfebu intravendzni glukézy jsme zahdjili terapii sirolimem
(davka postupné navysena na 1 mg/m2 p.o.), s dobrym efektem, ktery umoznil vysadit
terapii subkutdnnim octreotidem i intravendzni glukézou. Genetické vysetfeni prokdzalo
heterozygotni patogenni variantu p.Arg705* v genu ABCC8. PET-MRI s F-DOPA odhalilo
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dvé loZiska zvysené akumulace v hlavé a téle pankreatu potvrzujici fokdlni formu hy-
perinzulinismu. Chirurgické reseni by vyzadovalo provedeni subtotdini pankreatektomie,
s rodi¢i divky bylo proto rozhodnuto o pokracovdani konzervativni 1é¢by. Na zavedené
terapii byly glykémie stabilni (divka byla monitorovédna pomoci kontinudlniho monitoru
glykémii), divka prospivala s normdinim psychomotorickym vyvojem. V 15 mésicich véku
byla terapie sirolimem pro pneumonii ukonéena. Pokracuje |é¢ba depotnim octreotidem,
glykémie zUstdvaji naddle uspokojivé.

Zavér: Kongenitdlni hyperinzulinismus je jednou z nejcastéjsich pticin pretrvavajici hy-
poglykémie v novorozeneckém a kojeneckém véku. Lécba hyperinzulinismu je komplex-
ni, vyzaduje individudlini pfistup a |écbu v endokrinologickych centrech se zkusenostmi
s touto diagnézou.

DIABETES 2. TYPU U DETi: NOVINKY ROKU 2024
Z. Sumnik
Pediatrickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Diabetes 2. typu (DM2) je u déti a adolescentd ptes jistou miru poddiagnostikovanosti
stdle pomérné vzdcnou diagnézou. Vznikd z divodu ndristu inzulinové rezistence pfi
obezité, dyslipidémii a hepatopatii, doprovdzenych postupné progredujicim relativnim
nedostatkem inzulinu v disledku selhdni B-bunék. V porovndni s dospélymi je dynamika
poklesu funkéni kapacity B-bunék rychlejsi, coz vyzaduje specifické terapeutické pristupy.
Na patogenezi DM2 se spolupodili zvySend sérové koncentrace glukagonu a dysfunkce
inkretinového efektu jako z&kladnich metabolickych procest ovliviujicich produkci inzu-
linu beta bunkami. Dédi¢nost je polygenni s velkou heterogenitou mezi etnickymi skupi-
nami. Nejvyssi riziko ¢asného rozvoje DM2 pozorujeme u déti pochdzejicich z etnik mimo
bélosskou populaci.

Toto sdéleni pfedstavi novinky v etiologii, patogenezi, |é¢bé a monitoringu, které prinesl
rok 2024.

PATRIK FEDERATIVNI
Z. Sumnik!, J. Stanik?3, V. Neuman', L. Plachy', P. Repko*, M. Rygl®, §. Prihovd!'

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

?Detskd klinika LFUK a NUDCH, Bratislava

30ddelenie vyskumu portich metabolizmu, Ustav experimentdlnej endokrinoldgie,
Biomedicinske centrum Slovenskej Akadémie vied, Bratislava

“Detské oddélenie Nemocnice Poprad

Klinika détské chirurgie 2. LF UK a FN Motol, Praha

Patrik je 12lety chlapec s negativni perinatdini anamnézou, ale velmi zdsadni anamnézou
rodinnou. Otec pacienta byl Ié&en pro inzulinom a otcliv otec pro primdrni hyperpara-
tyredzu. Otclv bratr trpél rznymi endokrinnimi nddory, od adenomu pfistitného téliska
pres karcinoid az po inzulinom s fatdInimi nasledky. Jeho syn md makroadenom hypofyzy.

Patrik se v prvnich letech Zivota vyvijel normdlné, jeho psychomotoricky vyvoj odpovidal
véku. Ve véku 8 let byl pfijat do okresni nemocnice pro ndhle vzniklou poruchu védomi.
Provedené EEG ukdzalo ndlez odpovidajici epilepsii a na zdkladé toho byla zahdjena

38



terapie valprodtem. Pfes tuto 1é¢bu opakované upadal do podobnych stavd. Pfi jednom
z nich byla zjisténa hypoglykémie 2,5 mmol/l a odebrdn kriticky vzorek, ktery prokézal
neprimérené vysokou hladinu inzulinu (33,9 pmol/l). Na zdkladé tohoto ndlezu byl chla-
pec prelozen na Détskou kliniku v Bratislavé. Zde byla provedena MRCP s ndlezem dvou
|ézi v oblasti pankreatu, a to v kaudé a v hlavé. Ostatni hormondlini screening byl negativ-
ni. Paralelné indikované molekuldrné genetické vysetieni prokdzalo patogenni variantu
v genu MENT v heterozygotni formé (c.1235delC, p.Pro412Leu fs*38). Na zdkladé téchto
ndlezd byla zahdjena terapie diazoxidem - bez vétsiho efektu, proto byla Ié¢ba zméné-
na na octreotid a lanreotid. Pfesto nebylo dosaZzeno remise onemocnéni a pro opakova-
né hypoglykémie byl Patrik prelozen do FN Motol, kde byla zahdjena terapie sirolimem
s priznivym efektem. Vzhledem k odlisSnému charakteru obou lozisek bylo na zdkladé
multioborového konzilia rozhodnuto o resekci loziska v kaudé a ponechdni nejasného
loziska v hlavé. Po operaci doslo k promptni normalizaci glykémii s moznosti Gspé&sného
vysazeni antihypoglykemické terapie. Histologicky byl prokdzén inzulinom.

V dalsich 4 letech byl Patrik zcela asymptomaticky, bez zndmek hypoglykémii. V |été 2024
se u néj nicméné vyskytl zdchvat s poruchou védomi, glykémie byla v okamziku ataky 4,5
mmol/I. Stav byl uzavien jako epilepticky paroxysmus, nicméné na kontrolnim MRI byla
zji§téna progrese plvodniho loZiska v kaudé& pankreatu. Jak to bylo s Patrikem ddle, to se
dozvite na letosnich Dnech détské endokrinologie.

USKALi VEASNE DIAGNOSTIKY VROZENE CENTRALNI
HYPOTYREOZY, VOJTUV PRIBEH

H. Véavrovd, ). Vavra', D. Aleksijevié?, P. Gogelové®

'Détské endokrinologie Vsetin,

2Détskda endokrinologie, Détské klinika FN Olomouc
3Détskd endokrinologie, Krajské nemocnice Tomdse Bati, Zlin

Uvod

Vrozend centrdini hypotyredza postihuje 10-15 % déti s kong. hypotyredzou. Jeji ptic¢inou
je porucha v hypotalamo-hypofysdrni oblasti, kterd vede k inadekvétni sekreci TSH, a to
jak kvantitavni, tak kvalitativni. Nejéastéjsi pri¢inou je geneticky defekt v genech PROPIT
a POUFIFT a jejich transkripénich faktorech. V poslednich letech byly objeveny dalsi kan-
didatni geny.

Metodika

Uskali véasného rozpozndni centrdlni KH zaéind novorozeneckym screeningem - pokud
je selektivné hodnoceno pouze TSH, diagndza v této fazi unikd. Dalsi symptomatika se
odviji od druhu poruchy. Izolovany deficit TSH ma klinickou symptomatologii kongeni-
talni hypotyredzy, zatimco panhypopituitarizmus se mdze manifestovat hypoglykemic-
kymi kfeéemi v novorozeneckém véku, nevysvétlitelnymi febriliemi. Nalez mikropenisu
u chlapcd, a pfedevsim rlstovd porucha jsou hlavni signdly, kterou mohou pediatra upo-
zornit na rozsdhly hormondlni deficit, ktery, nerozpozndn, nelééen, méze vést i k ndhlému
Umrti. Pfesto u nékterych genetickych syndrom( nemusi byt porucha véas rozpozndéna,
a proto i adekvdétné 1ééena, jak potvrzuje i nase kazuistika.
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Vysledky

Vojtav pfibéh ukazuje, jak slozitd mize byt diagnostika centrdlni hypotyredzy u ditéte
s normdlni PMV vyvojem a s poruchou rustu, kterd se objevi az v pfedskolnim véku.
Zavér

PROP - | mutace je zodpovédnd za panhypopituitarizmus-deficit TSH, GH, PRL, GN
a ACTH. Na rozdil od POUTFI mutace neni hypotyredza po narozeni patrnd a hormondlni

deficity se objevuji v presné uréeném poradi. Rizikem je pfedevsim deficit ACTH, ktery se
mUze objevit aZ v adolescenci nebo v dospélosti.

RODINNY PRUVODCE ZDRAVYM ZIVOTNIM STYLEM ANEB
VESELE S VESELYMI!
L. Vesela'?, I. Aldhoon Hainerové?, J. Divokd?, K. Hlavata?, J. Kfenek Malikova® a kolektiv

'"Nemocnice Kolin a.s., nemocnice Stfedoceského kraje
2Klinika déti a dorostu 3. LF UK a FNKV, Praha
3Soukromd psychoterapeutickd praxe, Praha

*OB klinika a.s., Praha

SPediatrickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Prevalence obezity u déti a dospivajicich v Ceské republice nardstd, pficemz dostup-
nost specializované péée multidisciplindrnim tymem zlstdvéd omezend. Z tohoto ddvodu
vznikla broZura Rodinny privodce zdravym Zivotnim stylem aneb Vesele s Veselymi!, kte-
rd predstavuje svépomocny materidl pro rodiny usilujici o zlepseni svého Zivotniho stylu.

Brozura 0132 strandch vznikala témér dva roky za spoluprdce 17 odbornikd napfi¢ obory.
Klicovym prvkem je komiksovy ptibéh rodiny Veselych, kterd prochdzi zménami Zivotniho
stylu, prekondvd prekdzky a postupné dosahuje trvalych vysledkl diky raddm odborni-
kd. Publikace zahrnuje recepty, praktické tipy, tkoly a zdznamové archy, které podporuji
postupné a udrzitelné zmény.

Materidl je uréen predevsim détem s obezitou ve véku 10-18 let a jejich rodi¢dm, avsak
uziteéné informace naleznou i $irsi skupiny zdjemca o zdravy Zivotni styl. BroZura je do-
stupnd zdarma v online verzi na webu Ceské obezitologické spoleénosti a Spoleénosti
praktickych Iékaf pro déti a dorost a bude k dispozici véem PLDD v ti§téné formé

Tento ndstroj poskytuje rodindm nejen odborné rady, ale také motivaci a strukturu pro
zvlddnuti zmén v kazdodennim reZimu, ¢imz vyznamné prispivd k feeni rostouciho pro-
blému nadmérné télesné hmotnosti a s nim spojené komplikace.

BroZura vznikla za finanéni podpory spole¢nosti Novo Nordisk, Boehringer, SPLDD, Pfizer,
Jihomoravské détské lécebny a.s., Metylovice, Olivova détskd Ié¢ebna, Bludov a ZPMV.
Finanéné projekt podpof¥ili i anonymni ddrci ve sbirce na Donio.
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LOZISKOVE NALEZY VE STITNE ZLAZE: SONOGRAFICKE
KAZUISTIKY
O. Vesely"?

'Détské endokrinologické ambulance, Svitavskd nemocnice, NPK a.s.
2Endokrinologickéd ambulance, Détské klinika, FN Olomouc

Ultrasonografie stitné zldzy patii mezi zakladni vysetfovaci metody v tyreologii. Posky-
tuje informace o uloZeni, velikosti, struktufe, prokrveni stitné zZlazy, jejiho vztahu k okolnim
orgdnim, stavu lymfatickych uzlin. LoZiskové ndlezy ve §titné Zl&ze Ize podle sono obrazu
rozdélit na uzly a cystoidy (nepravé cysty). Pokud je uzel tvofen z vice jak 90 % tkdni, jde
o solidni uzel. Pokud je cysta z vice jak 90 % tvofena tekutinovou kolekci, jde o prostou
cystu. Mezi témito dvéma krajnimi stavy existuji smisené léze, kde podle pfevahy jedné
¢i druhé slozky hovofime o komplexnim uzlu nebo komplexni cysté. Svou povahou mo-
hou byt benigni nebo maligni. V rdmci standardizace bylo v posledni dekddé vytvoreno
nékolik klasifikacnich systému (ATA 2015, EU-TIRADS, ACR-TIRADS), které na zdkladé so-
nografickych charakteristik umoznuji vytipovat rizikové loziskové |éze vhodné k dosetieni
cytologie metodou tenkojehlové biopsie (FNAB). Tyto skérovaci systémy jsou navrzeny
pro dospélé pacienty a nelze je tak plné pfejimat pro rozhodovdani u déti a dospivaji-
cich, nicméné jejich principy jsou vyuzitelné i pro détské endokrinology a radiology. Autor
bude na Dnech détské endokrinologie v Olomouci v lednu 2025 formou kratkych kazuistik
prezentovat riizné podoby loZiskovych tyreoiddlnich ndlezl vé. diagnostickych a terape-
utickych dilemat, kterd prindseji.

PRADER-WILLI-LIKE SYNDROM NA LIECBE RASTOVYM
HORMONOM

J. Vojtkovd, A. Székeova, T. Kralovd, A. Fiaéan, M. Jesefidk

Klinika deti a dorastu, Univerzita Komenského v Bratislave, Jesseniova lekdarska fakulta
a Univerzitnd nemocnica, Martin, Slovensko

Medzi genetické syndrémy, ktoré st indikované na lie¢bu rastovym horménom, patri Tur-
nerov syndrém, Prader-Williho syndrém a deficit SHOX génu. Pacientov s inymi genetic-
kymi syndrémami' s poruchami rastu je nutné posidifindividudlne. Ak je liecba vhodng, je
nutné indikdciu prehodnotit v zmysle mozného deficitu rastového horménu alebo anam-
nézy nizkej pérodnej hmotnosti a/alebo dizky.

Autori prezentuju kazuistiku 6-ro¢ného dievcatka, ktoré sa narodilo v 42.gesta¢nom
tyzdni sekciou pre nepostupujici pérod, 4100g/53cm, popdrodnd adaptdcia bola v nor-
me. Pre zaostdvanie v psychomotorickom vyvoji, centrdlnu tonusovid a kinetickd poruchu
s dominanciou axidlneho hypotonu je sledovand neurolégom a fyzioterapeutom, meta-
bolické vysSetrenie nedokdzalo $pecificki metabolickd poruchu. Kardiologicky mé defekt
komorového septa bez skratu, oftalmolégom bol potvrdeny konvergentny strabizmus
a bilat. atrofia optického nervu. Genetickym vysetrenim bol potvrdeny mikrodele¢ny syn-
drém 6q16 (Prader-Willi-like syndrém). V objektivnom ndleze vo veku 4 rokov dominoval
nizky vzrast (-2,1SD), nadhmotnost (BMI nad 90. percentil), centrdlny hypotonus, onesko-
reny psychomotoricky vyvoj (§tvornozkovanie). Hormondlny profil bol vnorme, MR mozgu
vratane hypotalamo-hypofyzovej oblasti bez patologického ndlezu, EMG bez zndmok
myogénnej alebo neurogénnej lézie. V dvoch stimulaénych testoch bol potvrdeny deficit
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rastového horménu, preto vo veku 4,5 rokov bola zacatd lie¢ba rastovym horménom. Po
zadati lie€by mala pacientka vyraznejsie chrdpanie poéas spdnku, aviak polysomnogra-
fickym vysSetrenim bolo diagnostikované obstrukéné spdnkové apnoe mierneho stupna
bez nutnosti Specifickej intervencie, bez kontraindikdcie k lie¢be rastovym horménom.
Rastova rychlost bola primerand, vo veku 6 rokov ma vysku -1,3SD, nadhmotnost, mierne
zlepseny tonus, samostatne stoji, chodi s oporou. Liecbu rastovym horménom toleruje,
zostdva v sledovani detského endokrinoléga a neuroléga.

OSUDOVA PRITAZLIVOST GENU

K. Woznicovd, ). Strnadel', A. Gfegoiova?

'Klinika détského lékarstvi FN Ostrava
2(Jstav klinické a molekuldrni patologie a lékaFské genetiky FN Ostrava

V z4fi roku 2023 se v nasi nemocnici narodila holci¢cka ve 39. tydnu gestace s nespe-
cifickou stigmatizaci, porodni hmotnosti 2770 g a délkou 47,5 cm. Ve 30. minuté Zivota
namérena glykémie 0,8 mmol/I|, zajis§tén parenterdini pfivod glukdzy. | pfesto opakované
zéchyt hypoglykémie, divenka chabd v piti, pro ikterus zahdjena fototerapie. V rdmci di-
ferencidlni diagnostiky hypoglykémie odebrdn panel hypofyzarnich hormoni, TSH méné
nez 0,01 mU/L, kortizol méné nez 14 nmol/L, ACTH pfi dolni hranici 5,8 pmol/L, pfi glyké-
mii 2,3 STH méné nez 0,1 mU/L, nizké FSH i LH. Zahdjena substituce hydrokortisonem,
L-thyroxinem, posléze i rGstovym hormonem. Doplnéna magnetickd rezonance CNS, kde
popisovdna dystopie neurohypofyzy a gracilni adenohypofyza. Oéni vysetfeni s fyzio-
logickym nélezem na o&nim pozadi. Vzhledem k deficitu hypofyzdrnich hormont po-
mysleno na poruchu organogeneze hypofyzy. Geneticky prokdzand patogenni sekvenéni
zména c.305_306del (p.Glu102Valfs*5) v genu HESX1 v homozygotnim stavu. Patogenni
varianty v HESX1 genu jsou pFi¢inou kombinovaného deficitu hormond hypofyzy a septo-
optické dysplazie. Dosetfenim rodiéd bylo zji§téno, Ze oba jsou zdravymi pfenasedi této
patogenni sekvenéni zmény. Ndhoda nebo osud?

RUSTOVA DYNAMIKA U DETi S OBEZITOU
D. Zemkova, A. Kodytkova, ). Kifenek Malikova
Pediatrickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Obezita v prepubertdinim obdobi vyrazné ovliviuje ristovy vzorec u déti a Easovdani pu-
berty.

Analyzy longitudidlnich studii ukazuji na vy$si ristovou rychlost u prepubertdlnich déti
s obezitou (pfiblizné o 1 cm/rok) oproti vrstevnikim, pfi¢emz nejvétsi rozdil v télesné vys-
ce, az 7-8 cm, je patrny ve véku 6-8 let. Naopak béhem puberty dochdzi ke zpomaleni
ristu o priblizné 25 % oproti détem s hmotnosti v normdlnim rozmezi. Navzdory témto
zméndm je findlIni vyska déti s obezitou srovnatelnd s vrstevniky bez obezity.

Obezita ovlivituje i ndstup puberty. Divky s obezitou ve stfedni Evropé zahajuji pubertu
v priméru o 9,1 mésice dfive nez divky s normalni hmotnosti. U chlapct je situace slozi-
téjsi. Zatimco nékteré studie popisuji obdobny trend, dobfe dokumentované studie svédci
pro opozdéni (ve stfedni Evropé v priméru o 6,6 mésice).
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Tyto zmény jsou podminény hormondinimi a metabolickymi faktory. Prepubertdini déti
s obezitou vykazuji zvy$ené hladiny inzulinu, leptinu a IGF-1. Hladiny IGF-1 nésledné kle-
saji béhem puberty u déti s obezitou. Hladiny testosteronu jsou niZéi u chlapcl s obezitou
a u divek s obezitou byly pozorovdny nizsi hladiny estradiolu spoleéné s vyssi hladinou
testosteronu oproti vrstevnikim s normdini hmotnosti. Tyto hormondini dysbalance pf¥i-
spivaji k utltumeni pubertdiniho rdstového spurtu. Zvysend tukovd tkdn, inzulinovd a lepti-
novd rezistence a vy$si prozdnétlivd aktivita také prispivaji k ovlivnéni rdstové dynamiky.

Uspésnd lé¢ba obezity mize normalizovat ristové tempo, zejména u prepubertdlnich
déti, pfi¢emz koneénd vyska zlstdvé srovnatelnd s vrstevniky bez obezity.
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