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UVODNI SLOVO

Vézeni GEastnici Dnd détské endokrinologie, milé kolegyné a kolegové,

vitdme Vés v Jihlavé na konferenci 26. dny détské endokrinologie a Palden détské obezi-
tologie. Je pro nds velkou radosti, Ze se tato tradiéni odbornd setkdni konaji viibec poprvé
prévé zde, v srdci Vysociny.

B&hem ndsledujicich dvou dnd nds &ekd pestry odborny program - od novinek v détské
obezitologii pfes endokrinni komplikace akutnich i chronickych stavi az po problematiku
kortikoidni 1é¢by. VdZenym zahrani¢nim hostem bude letos profesor Stefano Cianfarani
z Détské nemocnice a Univerzity Tor Vergata v Rimé&. Velmi si vazime také uéasti pana
prof. Davida Netuky, ktery predstavi zkuSenosti s chirurgickou Ié&bou hypofyzdrnich n4-
dord u déti. Prostor dostanou také mladi kolegové a tradi¢ni ocenéni.

V sobotu budou pokraéovat bloky vénované endokrinnim ndsledkdm vysokych hladin
kortizolu, problematice §titné zldzy i zajimavym kazuistikdm. Souédsti programu je také
udéleni ceny doc. A. Kopeckého za celoZivotni pfinos oboru.

Kromé odborného programu Vds zveme k objevovdni Jihlavy — mésta s bohatou historii,
jedine¢nym podzemim a pfijemnou atmosférou, kterd nabizi prostor k odpocinku i inspi-
raci.

Dékujeme, Ze jste pfijeli. PFfejeme Vdm podnétné diskuse, nové kontakty a pfijemny pobyt
na Vysociné.

Bohdana Carkovd,

za Détské oddéleni Nemocnice Jihlava

Stépdnka Prihovd,

za vedeni Sekce détské endokrinologie Ceské pediatrické spoleénosti CLS JEP



VSEOBECNE INFORMACE

DATUM A MiSTO KONANi REGISTRACNi HODINY
9.-10. ledna 2026 Ctvrtek 8. 1. 18.00-19.00
EA Business Hotel Jihlava Patek 9. 1. 8.00-18.15
Havli¢kova 5625/28 Sobota 10. 1. 8.00-13.15
Jihlava

PORADATEL

Sekce détské endokrinologie Ceské pediatrické spoleénosti CLS JEP ve spoluprdci se
Sekci détské obezitologie Ceské pediatrické spolecnosti CLS JEP
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ORGANIZACNi A PROGRAMOVY VYBOR
MUDr. Bohdana Carkové
prezidentka konference

prof. MUDr. $t&pdnka Prihovad, Ph.D.
predsedkyné vyboru Sekce détské endokrinologie CPS CLS JEP

prof. MUDr. Jan Lebl, CSc.
prof. MUDr. Zden&k Sumnik, Ph.D.

OHODNOCENI

Konference je akreditovéna Ceskou lékafskou komorou a pordddna dle stavovského
pfedpisu CLK &islo 16.

ID akce: 124072

Ohodnoceni: pasivni G€ast: 12 kreditd, hlavni autor pfednésky 7 kreditl, spoluautor
predndsky: 5 kreditd

Kredity ziskané za aktivni i pasivni ¢ast na konferenci budou &lentim CLK pFipsany
automaticky.

Pocet kreditll ziskanych za G&ast na véech vzdélavacich akcich Ize zjistit po prihldseni do
Vzdéldvaciho portdlu CLK (www.vzdelavanilekaru.cz).

Certifikaty budou G&astnikim rozesldny e-mailem po skon&eni konference.



SEKRETARIAT KONFERENCE

‘4 ,
AMCA, spol.sr. o. Q

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

t: +420 731 496 060

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

PREZENTACE PARTNERU

Soucdsti konference je prezentace firem, které se podileji na diagnostice a 1é¢bé
détskych pacientt s endokrinnimi poruchami, obezitou a poruchami rdstu a vyvoje.

REGISTRACNI POPLATEK

Registraéni poplatek zahrnuje G¢ast na védeckém programu, doprovodné vystave,
konferenéni materidly, obéerstveni béhem kdvovych prestavek, pdteéni a sobotni obéd
a DPH.

Registraéni poplatek nezahrnuje vstupenku konferenéni veleti s hudbou 9. 1. 2026.

KONFERENCNi VECERE

Patek 9.1. 2026, 19.30
Cena: 900 K¢ (G¢astnik konference), 1100 K& (doprovodnd osoba)
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LAUREATI 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 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 Zapletalovéa (Olomouc)
2024 doc. Ludmila Kostdalova (Bratislava)

2025 prof. MUDr. Jan Lebl, CSc. (Praha)
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ODBORNY PROGRAM PATEK 9. 1. 2026

Predsedajici: Zdenék Sumnik, Irena Aldhoon Hainerovd
o Uvod a pFivitani
J. Kfenek Malikové (Praha)
¢ Obezita jako onemocnéni mozku
J. Lebl (Praha)
e Centralni regulace chuti k jidlu a jeji terapeuticky potencidl v 1é6ébé obezity
A. Pacesovd (Praha)
e Cilené proti obezité: Role lipidovanych PrRP analogi v modulaci energetické
rovnovahy
V. Strnadovd (Praha)
o Atypické jidelni chovéni u déti
J. Kfenek Malikové (Praha)

Predsedajici: Jan Lebl, Jana Kfenek Malikovd

o Novinky ve farmakoterapii
E. Havrdnkové (Praha)

e Obezita neni jedna nemoc: pfiklady z praxe
I. Aldhoon Hainerovd (Praha)

o VyZivovd a pohybovd intervence u adolescenti lééenych
agonisty GLP-1receptoru
M. Vitujové (Praha)

o Psychofarmaka a obezita v pediatrické populaci z pohledu farmaceuta
M. Azariovd (Praha)

« Uloha détského endokrinologa v pé&i o déti s obezitou — panelové diskuse
Z. Sumnik a &lenové vyboru Sekce détské obezitologie CPS CLS JEP
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ODBORNY PROGRAM PATEK 9. 1. 2026
DNY DETSKE ENDOKRINOLOGIE

13.00 Zahajeni konference a predstaveni Jihlavy

Stépdnka Prihovd, Bohdana Carkové

13.15 - 13.45 Plenérni predndaska

o Endocrine disruptors and child health
Stefano Cianfarani (Rim, Itdlie)

13.45-14.55 Endokrinni nasledky akutnich a chronickych chorob

Predsedajici: Zdenék Sumnik, Kamila Kocourkové

e Rust déti s chronickym onemocnénim
J. Lebl (Praha)

e Rust déti s chronickym renéalnim onemocnénim
J. Strnadel (Ostrava)

e Endokrinni komplikace po Grazech mozku u déti
D. Aleksijevié (Olomouc)

¢ Jak mohou farmaka ovlivnit tyreoidélni osu
E. Lababidi (Praha)

14.55-15.25 Kavova piestavka

15.25-17.00 Endokrinologie v onkologii a onkologie v endokrinologii |

Predsedajici: Jan Lebl, Ivana Cermdkovd
o Endoskopickd operativa nadori hypofyzy a kraniofaryngeomai u déti
D. Netuka (Praha)

e Hypotalamicky syndrom - véasna diagnostika a 1ééba
S. Kolouskovd (Praha)

o Syndrom ztlustélé stopky hypofyzy
L. Plachy (Praha)

e Progredujici ztlusténi infundibula hypofyzy u divky s centralnim diabetes
insipidus a naslednym panhypopituitarismem - diagnostickéa vyzva
L. Veseld'? M. Zdpotocky, I. Aldhoon Hainerovd’ (Praha, ?Kolin)

o Incidentalomy hypofyzy
E. Nykodymova (Plzen)

e Cysta Rathkeho vychlipky
B. Carkovd (Jihlava)
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17.00-17.20 P¥estavka

17.20-18.05 Endokrinologie v onkologii a onkologie v endokrinologii Il

Predsedajici: Marta Snajderovd, Olga Magnové

o Hypofyza v puberté
J. Skvor (Usti nad Labem)

e MEN syndromy u déti
Z. Sumnik (Praha)

e Od vnuéky k Honzikovi
J. Strnadel, M. Gajosovaé (Ostrava)

e Opakované kolapsy u 10letého chlapce
K. Gregorova (Praha)

o Piedéasnd puberta u tfindctimésiéniho batolete
K. Kocourkovd', . Kruseovd?, S. Cyprové? ((Ceské Budéjovice, 2Praha)

18.05-18.25 Vyhlaseni cen za nejlepsi publikace v détské endokrinologii za rok 2025

Predsedajici: Ivana Kotvalovd, Darina Aleksijevic¢

o Vystoupeni lauredata do 35 let véku
e Vystoupenilauredta bez omezeni véku

19.30 Konferenéni veéere
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ODBORNY PROGRAM  SOBOTA 10. 1. 2026

8.30-9.25 Endokrinologie v onkologii a onkologie v endokrinologii Ill
Predsedajici: Marcela Dvorékovd, Eva Lababidi

e Problematika uzlu §titné 2ldzy v détském véku a adolescenci
I. Kotvalovd (Pardubice)

e Maligni nadory §titné zlazy u déti a dospivajicich
O. Vesely (Svitavy, Olomouc)

e Nebyly to jen bolesti hlavy....
K. Polo¢kovd, K. Laner (Karvind, Ostrava)

o USG diagnostika PTC v teréne inych chronickych ochoreni
J. Stanik, L. Ruzbdrska, E. Vitariusovd, Z. Pribilincové (Bratislava)

9.25-10.45 Nasledky vysokych hladin kortizolu a |ééby kortikoidy
Predsedajici: Jaroslav Skvor, Stanislava Kolouskovd

e Cushingova choroba - diagnostika a komplikace
R. Pomahacovd (Plzen)

o Neobvykla pFi¢ina hirsutismus u tfinactileté divky
B. Berka, A. Santovd, V. Neuman, L. Plachy (Praha)

e Dvojéata s rozdilnou pubertou: diagnostickd vyzva u adolescentky se
zpomalenym rustem a amenoreou

Irena Aldhoon Hainerovd, T. Dédi¢ (Praha)

o Sekundarni adrendlni insuficience jako nésledek dlouhodobé Iééby kortikoidy
B. Obermannova (Praha)

e Hypoglykémie po operaci oéi
S. Préhové (Praha)

o Sekundarni osteoporéza — kdy na ni myslet a zaéit 1ééit
O. Soucek (Praha)

10.45-11.15 Kéavova prestavka
11.15-11.45 Udéleni ceny doc. A. Kopeckého za celoZivotni pFinos détské
endokrinologii
Predsedajici: Marta Snajderovd, Renata Pomaha&ovd
o Vystoupeni laureata
11.45-13.15 Kazuistiky
Predsedajici: Barbora Obermannovad, Jifi Strnadel

¢ Juvenilni osteoporéza zplsobend mutaci genu LRP5
S. Kutilek, R. Pikner, O. Slune&kovd, F. Losan (Klatovy)
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o Uskali v diagnostice a 1é&bé pacientt s kombinaci vice endokrinopatii
P. Paterovd, R. Pomahacovd, E. Nykodymovd, P. Poldk (Plzeri)

o Dvé generace rodiny s variantni molekulou ristového hormonu
L. Kavciak, B. Jirovd, P. Dusdtkovd, L. Plachy, J. Lebl (Praha)

o Cekénina pubertu
M. Romanovd (Praha)

¢ Komplexni diagnostika divky éi chlapce?
J. Turko, J. Kytnarovd, V. Krulisovd, T. Honzik (Praha)

e Maly ,velky” muz
M. Snajderovd, D. Zemkovd (Praha)
e Protrahovand hypoglykemie v novorozeneckém véku

K. Soubustovd', 8. Prihovd', P. Duidtkovd', M. Kepkovd? R. Pomaha&ovd?,
B. Obermannovd' ('Praha, ?Plzer)

e Syndrém rendlnych cyst a diabetu
T. Kralova (Martin)

¢ Hypokalcémie novorozence
K. Holotovd, J. Zapletalové (Olomouc)

13.15 Zakonéeni konference a pozvéni na Dny détské endokrinologie 2027

13.30-14.30 Obéd
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ABSTRAKTY

Abstrakty jsou Fazeny podle pfijmeni prvniho autora.

DVOJCATA S ROZDILNOU PUBERTOU: I:ZIAGNOSTICKA VYZVA
U ADOLESCENTKY SE ZPOMALENYM RUSTEM A AMENOREOU

I. Aldhoon Hainerova'?, T. Dédi¢&’

'Pediatrickd klinika Fakultni Thomayerovy nemocnice, Praha
2Klinika déti a dorostu, 3. LF UK a FN Krdlovské Vinohrady, Praha

Vychodisko

Poruchy puberty spojené s hyperandrogenismem a zpomalenim ristu u divek vyzaduji
komplexni diferencidlni diagnostiku zahrnujici vrozené poruchy steroidogeneze, ovariél-
ni a adrendlini tumory & Cushingliv syndrom. Neobvykld kombinace primdrni amenorey,
absentujiciho vyvoje prsd, virilizaénich znakd a vyrazné poruchy rastové dynamiky mize
byt prvnim projevem hormondlné aktivniho adrendiniho tumoru.

Popis pFipadu

Témér ¢trndctiletd divka byla ptijata k vysetfeni pro vyrazné zpomaleni rastu (posledni 3
roky pouze cca 5 cm), primdrni amenoreu a absentujici thelarche. Pacientka méla maly
vzrust (149,5 cm, <3. percentil) a nestabilni télesnou hmotnost, kterd byla v pdsmu nadvé-
hy. Klinicky byly pfitomny zndmky hyperandrogenismu (FG skére 6-7, hrubsi hlas, akné),
adrenarché od 11 let, acanthosis nigricans a fialové strie. Ultrazvuk malé panve prokdzal
normdalni délohu i ovaridlni struktury bez cyst. Karyotyp 46XX.

Laboratorné byl opakované zjistén zvyseny testosteron, extrémné nizké SHBG, normalni
sérovy kortizol, ale vysoky 24hodinovy kortizol v mo¢i (3756 nmol/den) pfi nizkém ACTH,
coz vzbuzovalo podezieni na ACTH-independentni Cushingdv syndrom. Kostni vék od-
povidal 15 letdm. Jeji sestra, dvojée, méla menarché v 11 letech a jeji télesnd vyska je 157
cm.

Zobrazovaci vysetieni potvrdila loZiskovou patologii nadledviny. Po chirurgickém od-
stranéni byl histologicky verifikovdn adenom. Za mésic po operaci se u divky objevilo
menstruacni krvéceni.

Zavér

Kombinace hyperandrogenismu, poruchy rlstu, primdrni amenorey a laboratornich
zndmek ACTH-independentni hyperkortizolismu vedla k diagnostice hormondlné aktiv-
niho adenomu nadledviny. Pfipad zdiraznuje vyznam véasného komplexniho endokri-
nologického vysetieni pfi atypickém pubertdlnim vyvoji a upozoriuje na nutnost zvazo-
vat adrendlini tumor i u adolescentd.

Podporeno z instituciondlni podpory Cooperatio pediatrie Univerzity Karlovy, 3. Iékarské
fakulty, Praha.
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ENDOKRINNi KOMPLIKACE PO URAZECH MOZKU U DETI
D. Aleksijevié
Détskd klinika FNOL, Olomouc

Urazy mozku (TBI) jsou globdlnim problémem vefejného zdravi a hlavni p¥ig¢inou Gmr-
ti a invalidity u déti a mladych lidi v rozvinutych zemich. Incidence je zejména u ado-
lescentd a mladych dospélych vysokd (200-235/100 000/rok), muzi maji dvakrat vyssi
pravdépodobnost poranéni hlavy ve srovndni s zenami. Prezivsi pacienti trpi ¢asto dlou-
hodobymi neurologickymi nebo kognitivnimi potizemi, mohou byt omezeni v socidlni ob-
lasti. Posttraumaticky hypopituitarismus byl dlouhou dobu povazovdn spise za vyjimec-
ny a v literature popisovdn zejména v kazuistickych sdélenich. V poslednich 15 letech se
objevuji klinické studie, které se snazi definovat skuteénou prevalenci posttraumatického
hypopituitarismu (PTHP) u osob, které prezily poranéni hlavy. Pfindsime prehled posled-
nich poznatkl o posttraumatickém hypopituitarismu - &etnost komplikaci, moZnosti pro-
tokolu posttraumatického vysetieni a dlouhodobého sledovdni rizikovych pacientd.

V akutni posttraumatické fdzi jsou ¢asto pFitomny poruchy vodni a elektrolytové rovno-
vahy souvisejici s alteraci sekrece antidiuretického hormonu (ADH), kterd maze pacien-
ta akutné ohrozit na Zivoté. Porucha tvorby ostatnich hormonl vznikld v akutni fézi je
vétSinou projevem adaptace organismu na Uraz a zahrnuje podobné zmény jako u ji-
nych kriticky nemocnych pacientl (tzv. sick-syndrom), vyjma téch jedincd, u kterych doslo
k pfimému inzultu hypotalamo-hypofyzérni oblasti.

Porucha sekrece hormonl hypofyzy zplsobené poskozenim hypofyzy nebo hypotala-
mu se muze objevit kdykoliv po prodélaném Grazu mozku, nékdy v odstupu mésict az
let. Studie, zabyvajici se moznym vyvojem posttraumatického hypopituitarismu ukazuji,
ze jejich prevalence je riznd, od 15-40%. Ve vétsiné pfipadl se projevuji jako izolovany
deficit, méné Casto jako kompletni selhdni hypofyzy. Rizikovym faktorem pro vznik po-
sttraumatického hypopituitarismu se jevi zdvaznost poranéni CNS, porucha se ovsem
mdze vyvinout i po mirném Grazu mozku. Pro detekci vyskytu posttraumatického hypo-
pituitarismu je vhodné dlouhodobé sledovdani pacientd po TBI, které by véasné poruchu
funkce hypofyzy odhalilo.

Nerozpoznand, a tudiz nelééend, hormondlini porucha mize negativné ovlivnit rdst a vy-
voj détského organismu a vést k dalsim komplikacim.

v, v »

NEOBVYKLA PRICINA HIRSUTISMU U 13LETE DiVKY

B. Berka, A. Santovéd, V. Neuman, L. Plachy
Pediatricka klinika 2. Iékarské fakulty Univerzity Karlovy a Fakultni nemocnice Motol, Praha

TFindctiletd divka byla vysetfena v endokrinologické ambulanci pro hirsutismus, sekun-
ddrni amenoreu a ndrist hmotnosti. Laboratorné byla zjisténa elevace androgent (tes-
tosteron 4,8 nmol/l, androstendion 29,2 nmol/l). Pro mirné zvySeny 17-OH progeste-
ron (14,5 nmol/l) bylo vyjddieno podezieni na late-onset formu kongenitdini adrendlini
hyperpldzie a divka byla odesldna k vySetteni do FN Motol. Pfi opakovaném vysetieni
byla patrnd progrese hyperandrogenémie (testosteron 13,0 nmol/I, androstendion 39,3
nmol/l), elevace kortizolu (783 nmol/l) pFi suprimovaném ACTH (<5,0 ng/l). Hladiny sodi-
ku, drasliku i plazmatickd reninovd aktivita byly v normé. Vzniklo podezieni na hormondl-
né aktivni tumor nadledviny produkujici androgeny a glukokortikoidy. V rdmci hospitali-
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zace byl potvrzen Cushinglv syndrom (minimdlni kortizol v rdmci 24hodinového profilu
226,7 nmol/Il, kortizol pt¥i nizkoddvkovaném dexametasonovém supresnim testu 468,4
nmol/l). Ultrazvukové vysetieni bficha popsalo solidni expanzilevé nadledviny, kterd byla
ndsledné potvrzena na CT vysetfeni. S dvoutydennim odstupem byla provedena levo-
stranné adrenalektomie. Histologie potvrdila adenom kiry nadledviny. Vzhledem k oée-
kdvané atrofii kontralaterdlni nadledviny byla pacientka perioperaéné zajisténa stre-
sovymi davkami hydrokortisonu, které byly postupné snizovdny az na substituéni davky.
Cty¥i mésice po operaci nebyly zndmky suprese adrendlni osy (kortizol 307 nmol/I, ACTH
87 ng/l) a substituce byla ukonéena. Doslo k Upravé menstruacniho cyklu, regresi hirsuti-
smu a normalizaci androgend. Pacientka je v sou¢asnosti bez klinickych obtizi.

CYSTA RATHKEHO VYCHLIPKY
B. Carkovd', Z. Sumnik?, D. Netuka?, M. Kyné&l*

'Détské oddéleni, nemocnice Jihlava
2Pediatrickd klinika, FN Motol, Praha
3Neurochirurgickd klinika, UVN, Praha

“Klinika zobrazovacich metod, FN Motol, Praha

Eliska byla odesldna praktickou Iékarkou do endokrinologické ambulance pro suspekt-
ni tyreopatii. Ze vstupni anamnézy jsme zjistili opakované prekolapsové stavy, dnavu,
sekunddrni amenoreu.

Provedli jsme kompletni laboratorni vysetieni véetné profilu hypofyzdrnich hormont
s ndlezem hypopituitarismu a hyperprolaktinémie. Na zdkladé téchto vysetieni jsme in-
dikovali magnetickou rezonanci, pti které byla zjisténa cystickd expanze v selldrni oblas-
ti, v.s. cysta Rathkeho vychlipky elevujici chiasma. Na perimetru byl nélez bitempordalni
hemianopsie.

Ndlez jsme konzultovali na Klinice zobrazovacich metod a Pediatrické klinice FN Mo-
tol, byla indikovédna resekce cysty transnasdalnim pfistupem, operace byla provedena na
Neurochirurgické klinice UVN Praha. Vykon probé&hl bez komplikaci, po vykonu se rozviji
panhypopituitarismus, proto byla zahdjena I1é¢ba hydrocortisonem, levothyroxinem, de-
smopresinem. Postupné dochdzi k obnové funkce hypofyzy, v medikaci zistdva jen nizké
ddvka desmopresinu, kontrolni magnetické rezonance za 3-6-12 mesicd je bez rezidua.

Cysta Rathkeho vychlipky pfedstavuje benigni [ézi hypofyzy s heterogennim obrazem na
magnetické rezonanci. | pfes svij benigni charakter pfedstavuje riziko pro pacienta pro
mozny hormondlni deficit a ohrozeni zrakovych funkci. Pro sprdvnou diagnostiku a n4-
slednou 1é¢bu je nutnd multidisciplindrni spoluprdce endokrinologa, radiologa a neu-
rochirurga.

OPAKOVANE KOLAPSY U 10LETEHO CHLAPCE

K. Gregorovd', A. Santovd', M. Rygl?, P. Rota?, K. Jurdskové?, V. Neuman', L. Plachy’

'Pediatrickd klinika 2. LF UK a FNM, Praha
2Klinika détské chirurgie 2. LF UK a FNM, Praha
*Nemocnice Jablonec nad Nisou, Pediatrické oddéleni, Jablonec nad Nisou

Tomds (10 let) byl ptFijaty na nasi kliniku prekladem z okresni nemocnice pro opakované
symptomatické hypoglykémie. Jednalo se o dosud zdravého chlapce, rostouciho v sou-
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ladu s rodi¢ovskou predikci stabilné na 77. percentilu. V osobni anamnéze byl ndpadny
pfibytek hmotnosti (8 kg) za poslednich 6 mésicu.

V okresni nemocnici byl pfi hypoglykémii 2,8 mmol/I vy$et¥en kriticky vzorek s prakazem
hyperinsulinemické pfi¢iny hypoglykémie (inzulin 46,2 mIU/I, C-peptid 2040 pmol/I, keto-
latky negativni). K dalsi pééi byl pacient prelozen na Pediatrickou kliniku FNM.

Po prekladu pretrvavaly opakované symptomatické hypoglykémie. Byla zahdjena tera-
pie diazoxidem 100 mg (1,9 mg/kg) 3 x denné, na které doslo k rychlé stabilizaci glykémii.
V rdmci patrani po etiologii hyperinsulinismu bylo provedeno PET-MR s F-DOPA, kde
bylo nalezeno lozZisko velikosti 12 mm x 15 mm v ocasu pankreatu s mirnou akumulaci
F-DOPA. Probéhla Uspésnd laparoskopickd distalni pankreatektomie s ndslednou stabi-
lizaci glykémii bez potieby farmakoterapie. Histologicky byl potvrzen inzulinom. Vzhle-
dem k podezieni na MEN1 syndrom byla vylou¢ena patologie kalciofosfdtového metabo-
lismu, funkce hypotalamo-hypofyzdarni osy byla bez prikazu hormondini nadprodukce,
MRI mozku se zamérenim na hypofyzu bylo bez patologického ndlezu. Genetické vyset-
reni ndsledné MEN1 syndrom nepotvrdilo.

HYPOKALCEMIE NOVOROZENCE

K. Holotovd, J. Zapletalova
Détskd klinika FNOL, Olomouc

Chlapec z |. gravidity matky, které byl ve 23.gestaénim tydnu zaveden stent pro nefro-
litidzu. Porod probéhl v terminu (38+4 gestaéni tyden) bez komplikaci. Od 7.dne Zivota
rozvoj zpoc&dtku fokdlnich a postupné generalizovanych kieéi. V laboratornim vysetieni
byl patologicky ndlez kalcémie (1,49mmol/l, norma 2,08-2,85), fosfatémie (3,41mmol/I,
norma 1,15-2,15), magnezémie (0,68mmol/l, norma 0,66-0,95), hladiny parathormonu
(1,2pmol/l, norma 1,6-6) a vitaminu D (25nmol/l). Z indikace generalizovanych tonicko-
klonickych kieéi s periordlni cyandzou byl ze spddového novorozeneckého oddéleni pre-
loZzen na nasi JIRP.

Zahdjena parenterdlni substituce Ca a Mg, doplnéna MR CNS, RTG hrudniku a echo-
kardiografie srdce, které bez patologie. Laboratorné pretrvdvd hypokalcémie, hyperfo-
sfatémie, hyponatrémie a hypomagnezémie, které si vyzadovaly maximdlini substituéni
davky Ca a Mg. Hladina parathormonu (PTH) i vitaminu D byla sniZzend, proto poddvdn
vitamin D (kalcitriol). Po nékolika dnech |é¢by dochdzi ke snizeni svalové drazdivosti a vy-
mizeni kiedi. Postupné sniZzovdna substituce védpnikem a po 2 tydnech od vysazeni medi-
kace se znormalizovala i hladina PTH.

Vzhledem k tranzitorni hypoparatyreéze novorozence byla provedena vysetfeni
u asymptomatické matky, u které laboratorné zjisténa hyperkalcémii a zvysend hladina
PTH. Dle ultrazvukového vysetfeni u matky suspektni adenom pfistitného téliska vpravo
dole, v pladnu provedeni cholin PET/CT.

Stav ditéte hodnotime jako sekunddrni hypoparatyredzu p¥i hyperparatyreéze matky,
resp. transientni pozdni symptomatickd hypokalcémie novorozence. Za hospitalizace
postupnd Gprava iontogramu, chlapec prospivd, klinicky ndlez vyborny. Odebrdna krev
k izolaci DNA na vysetfeni APS1 a DiGeorge syndromu v rdmci dif.dg., i kdyz diagndzy
spi$e nepravdépodobné.

IGA_LF_2025_030
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DVE GENERACE RODINY S VARIANTNi MOLEKULOU RUSTOVEHO
HORMONU

L. Kavéiak, B. Jirovd, P. Dusatkovd, L. Plachy, J. Lebl

Pediatrickd klinika 2. LF UK a FN v Motole, Praha

Kazuistika

Prezentujeme dva nevlastni sourozence s malym vzristem, u kterych jsme na zdkladé
stimulaénich testd potvrdili deficit ristového hormonu (GHD). Divka zahdjila [é¢bu risto-
vym hormonem (GH) v 7 letech s vyskou 110 cm (-2,71 SD). Koncentrace IGF-1 u ni byla
38 ug/l (-2,38 SD) a stimulovand koncentrace GH__ 8,1 ug/l. Chlapec zahdjil [é¢bu GH
v 1,9 letech s vyskou 75,3 cm (-3,29 SD). Hladina IGF-1 u né&j byla <15 ug/| a stimulované
koncentrace GH__ 1,84 ug/l. U divky byla diagnostika komplikovéna pFitomnosti celiakie,
kterd byla plvodné povazovdna za pfic¢inu malého vzristu. Divka ukonéila 1é¢bu ve 14
letech a dosdhla dospélé vysky 161,2 cm (-0,95 SD). Chlapec je stdle [é¢en a v 8 letech je
prepubertdlini s vyskou 137,2 cm (-0,73 SD).

Pomoci sekvenovéni nové generace (panel 398 genl spojenych s ristem) byla u obou
sourozencl prokdzdna patogenni heterozygotni varianta genu GHIT c.626G> A (p.Ar-
g209His). Varianta neméni bioaktivitu molekuly GH, ale zpUsobuje snizené a opozdéné
uvolfiovdni GH z granul. U této varianty byla podobné jako u jednoho z nasich probandd
v literatufe opakované popsdna normdini &i hraniéni stimulované sekrece GH, coz kore-
sponduje s jejim funkénim dopadem. Stejnou variantu jsme ndsledné prokdzali i u otce
déti (vyska 165,4 cm; -2,13 SD), kterému nabidneme moznost substituce GH béhem do-
spélosti z metabolické indikace.

Zavér
Genetické vysetfeni vyznamné prispivd k presné diagnostice GHD, zejména v pfipadech
s hraniénimi nebo nejednoznaénymi vysledky stimulaénich testl. Identifikace specific-

kych variant genu GHTumoznuje porozumét mechanismu poruchy sekrece GH, zpfesfiuje
progndzu a muze ovlivnit rozhodovdni o 16&bé& v détstvi i dospélosti.

Podporeno z programového projektu Ministerstva zdravotnictvi CR s reg. & NW25-07-
007164

PREDCASNA PUBERTA U TRINACTIMESICNiHO BATOLETE

K. Kocourkovd', Jarmila Kruseovd?, S. Cyprova?

Dé&tské oddéleni, Nemocnice Ceské Budéjovice a.s., Ceské Budéjovice
ZKlinika détské hematologie a onkologie 2.LF UK a FN Motol, Fakultni nemocnice
v Motole, Praha

Uvod

Prezentujeme kazuistiku tfindctimési¢ni divky, kterd dorazila do nasi endokrinologické
ambulance s ndhle vzniklym, progredujicim rdstem prsd a jemnym tmavym pubickym
ochlupenim. Laboratorni vysledky vyloucily centrdlni etiologii pred¢asné puberty, na
zdkladé zvysenych hladin estradiolu padlo podezieni na periferni predéasnou puber-
tu (pseudpubertas praecox). Zobrazovaci vysetfeni prokdzala pFitomnost rozsdhlé re-
zistence vychdzejici z pravého ovaria. Po pfekladu na vyssi pracovisté byla provedena
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laparotomickd adnexectomie vpravo. Histologicky byl prokdzdan juvenilni nddor z bunék
granuldzy. Po odstranéni patologického endogenniho zdroje hormond doslo pozvolna
k regresi klinickych zndmek puberty.

Zavér

Nd&dory ovarii u déti a dospivajicich tvofi pfiblizné 1-2% vSech nddorovych onemocnéni
détského véku. Jejich vyskyt je spiSe vzdcny, incidence je odhadovdna na 2,6/100 fisic
divek za rok. Juvenilni nddor z bunék granulézy patfi do skupiny gonadostromalnich né-
dord, které tvofi ptiblizné 10-20 % vSech ovaridlnich tumor( u déti. Jeho vyskyt je velmi
vzdcny - méné nez 1 % ovaridlnich tumord. U vice nez 95 % pacientek je onemocnéni
omezeno na vajecnik a tyto pacientky s nizkym stadiem onemocnéni maji prognézu vice
nez 90 % celkového preziti po chirurgické |é¢bé - jednostranné adnexectomii. Tento typ
nddoru se obvykle manifestuje isosexudlni pfed¢asnou pseudopubertou v disledku zvy-
Sené produkce estrogenu nddorem. Vzdcné je spojen s androgenni manifestaci.

PROBLEMATIKA UZLU STIiTNE ZLAZY V DETSTVi A ADOLESCENCI

I. Kotvalové

Détska klinika FN Hradec Krélové, endokrinologickéd ambulance, Pardubice

Prevalence uzll ve §titné Z2laze u déti se dle riznych ultrazvukovych studii odhaduje velmi
rozdilné a oproti dospélym je vyrazné nizsi, avsak vyskyt malignity v t&chto uzlech je vyssi
(22-26 % vs. 5-10 %). Prevalence uzlG u malych déti se odhaduje na 1-1,5 %, u adolescentd
na 13 % a u dospélé populace 20-57 %. Za rizikové faktory pro vznik malignity v téchto
uzlech povazujeme nedostatek jédu, soucasny vyskyt autoimunitni tyreoiditidy, radiaéni
expozici a hereditdrni nddorové syndromy. Zdsadnim néstrojem k rozhodnuti o tom, kte-
ré uzly vyZzaduji aspiraéni biopsii tenkou jehlou (FNAB) s ndslednym cytologickym vysSetie-
nim je ultrazvuk. Vychdzime z doporuceni pro dospélou populaci, uzly délime na zdkladé
sonografickych charakteristik do 5 kategorii od benignich (riziko malignity pod 1 %) po
vysoce suspektni (riziko malignity az 70 %). Byly vypracovdny rizné stratifikaéni systémy
napt. (ACR-TIRADS), jejichZ spolehlivost se zvysuje pti provedeni a hodnoceni ultrazvu-
ku zkusenym |ékarem. U déti vice nez na velikost uzlu klademe ddraz na jeho charakter
a klinické souvislosti. U vysoce suspektniho uzlu nebo pti pfitomnosti dalsich rizikovych
faktord indikujeme FNAB i u uzld velikosti pod 1 cm.

Nejcastéjsim nddorem §titné zldzy u déti stejné jako u dospélych je papildrni karcinom
(90 %), poté meduldrni karcinom zejména jako soucdst syndromu MEN2A, MEN2B.

Vétsina ndhodné nalezenych uzll ve stitné Zldze u déti je benigniho charakteru, pres-
to by tyto ndlezy mély byt posouzeny zkusenym sonografistou-endokrinologem s cilem
stratifikovat jejich riziko a stanovit ndsledny postup. To by mélo vést ke snizeni zbyteé-
nych diagnostickych a terapeutickych vykond, ale také k minimalizaci rizika pfehlédnuti
karcinomu. Stratifikaéni systémy pro dospélé vsak nelze bezvyhradné uplatnit na détské
populaci.
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SYNDROM RENALNYCH CYST A DIABETU

T. Kralovd', A. Székeovd'?, ). Vojtkové'?, A. Fiaéan', M. Jesendk'

'Klinika deti a dorastu, Jesseniova lekdrska fakulta Univerzity Komenského v Bratislave,
Univerzitnd nemocnica Martin

2Ambulancia pediatrickej endokrinolégie a diabetolégie a portch latkovej premeny

a vyzivy, Klinika deti a dorastu, Jesseniova lekdrska fakulta Univerzity Komenského

v Bratislave, Univerzitnd nemocnica Martin

Syndrém rendinych cyst a diabetu (RCAD, z angl. renal cysts and diabetes syndrome)
predstavuje ochorenie spdsobené patogénnym variantom v géne HNFIR. Klinicky sa naj-
Castejsie sa prejavi rendlnym postihnutim a diabetom typu MODY 5, aj ked' fenotypové
prejavy tohto ochorenia mézu byt velmi variabilné.

V nasej ambulancii mdme v dispenzari jednu pacientku s tymto ochorenim. Rendlne po-
stihnutie je u pacientky pritomné od narodenia. Postupne u nej doslo k progresii obli¢cko-
vého ochorenia do chronického obli¢kového zlyhdvania. V éase ndstupu puberty sa pri-
druzili gynekologické komplikdcie v zmysle opakovaného hematokolpos a hematometry
s potrebou opakovanych gynekologickych operdcii. Naposledy bola hospitalizovand na
nasej klinike pre septicky stav s gynekologickymi a rendlnymi komplikdciami. Pacient-
ka podstupila ndroénid gynekologickl operdciu s dlhotrvajicou rekonvalescenciou. Na
zéklade zobrazovacich vysetreni a perioperaéného ndlezu jej bola diagnostikovand qj
vrodend vyvojovd chyba maternice a posvy. Pocas hospitalizdcie u pacientky doslo qj
k rozvoju diabetu. Glykémie boli stabilizované na rezimovych opatreniach, zatial'bez po-
treby farmakoterapie.

Patogénne varianty v géne HNFIB sa v detstve prejavuju predovsetkym obli¢kovym
ochorenim. K dal$im klinickym prejavom patria malformdcie pohlavného systému, ocho-
renia endokrinného systému, poruchy funkcie pecene, hyperurikémia, hypomagnezé-
mia a mnohé dalsie. Toto ochorenie byva preto ¢asto poddiagnostikované. Pre spravny
multidisciplindrny manazment ochorenia a jeho komplikdcii je délezité poznaf klinickd
réznorodost patogénnych variantov v géne HNFIB a v rdmci diferencidlnej diagnostiky
cystického ochorenia obliciek, ¢i diabetu mysliet aj na toto ochorenie.

JUVENILNi OSTEOPOROZA ZPUSOBENA MUTACi GENU LRP5
§. Kutilek'?, R. Pikner?, O. Slune&kové?, F. LoSan?

'Détské oddéleni Klatovské nemocnice a.s., Klatovy
2Osteologické pracovisté Klatovské nemocnice a.s., Klatovy
3Genetika Plzen s.r.o., Klatovy

Uvod

LRP5 (Protein 5 souvisejicis lipoproteinovym receptorem s nizkou hustotou, OMIM:603506)
je u lidi kédovén genem LRP5 (11913.2). Jeho mutace vedou ke znaénym zméndm kostni
hmoty. Inaktivaéni mutace zpisobuje osteoporédzu, aktivaéni mutace vysokou denzitu
kostniho minerdlu (BMD) az osteopetrézu.

Kasuistika

15lety chlapec utrpél v rozmezi 6 mésicl nizkozdtézové fraktury obratll L2-L3 a epify-
zeolyzu radia. Vzrist a somatotyp byly v normé, anamnéza nevyznamnd. PFislusné la-
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boratorni parametry byly v normé. Byly zjistény nizké hodnoty BMD DXA: L1-L4 Z-skore
-3.3 SD; BMD celotélovd Z-skore -2.0 SD zahdjena |é¢ba ibandrondtem (150 mg p.o.1x
mésicné) a suplementace kalciem a D-vitaminem. Po 2 letech Ié¢by prokdzan vzestupu
BMD L1-L4 0+70 % (-1.9 SD Z-skore) a ibandrondt byl ukonéen (drug holiday). Pfislusné la-
boratorni hodnoty byly vZdy v normé. Ve véku 18 let pacient preddn do péce ,dospélého”
osteocentra. Genetické vySetteni odhalilo v genu pro LRP5 sekvenéni variantu c.4087G>
A, p(Asp1363Asn) v heterozygotnim stavu. Tato patogenni sekvenéni varianta LRP 5 zpu-
sobuje vitreoretinopatii, osteopordzu a polycystézu jater. Ultrasonografické vysetieni ja-
ter a MRI CNS je v normé, taktéz oéni vysetteni. Zjisténa rovnéz patogenni varianta genu
ARSB (arylsulfataza B), kterd byvd pri¢inou mukopolysacharidézy typu VI (Maroteaux-
-Lamy). Pacient je zdravym prenaseem uvedené varianty ARSB. Pacient je téZ zdravym
pfenasecem patogenni varianty OCK6 dedicator of cytokinesis 6); dédi¢ného Adams-
-Oliverova syndromu typ 2 (defekty kize, CNS, skeletu, okonéetin). Od 19 let je pacient
sledovdn ,dospélym” osteologem, t.€. je mu 22 let. V 19 letech utrpél vysokozdtéZovou
frakturu levého olekranonu, zhojeno. Dalsi fraktury neprodélal. BMD DXA je periodicky
opakovdna kazdé 2 roky, hodnoty stabilni.

Zavér
Genetické vysetieni prindsi prekvapivé zavéry a vndsi pozoruhodné svétlo do problema-
tiky osteologickych pacienti.

CENTRALNi REGULACE CHUTI K JiDLU A JEJi TERAPEUTICKY
POTENCIAL V LECBE OBEZITY

A. Paéesova

Ustav organické chemie a biochemie AV CR, v.v.i., Praha

Centrdlini regulace pfijmu potravy predstavuje komplexni sit neurobiologickych mecha-
nismQ, které koordinuji energetickou homeostédzu prostfednictvim interakce hormondl-
nich, metabolickych a nervovych signdli. Kli¢ovou roli v tomto procesu hraje hypota-
lamus, kde jsou vylu¢ovdny anorexigenni (POMC/CART) a orexigenni (NPY/AgRP) neu-
ropeptidy. Signdly z periferie - jako leptin, inzulin, ghrelin & GLP-1 - moduluji aktivitu
téchto neurondlnich okruhd a zdsadné ovliviiuji vznik pocitu hladu i miru pfijmu potravy.

Peptid CART (z angl. cocaine- and amphetamine-regulated transcript) pfedstavuje kli-
Covy anorexigenni peptid zapojeny do centrdini kontroly energetické rovnovéhy. Jeho ex-
prese je regulovdna nutriénim stavem i plsobenim leptinu a jeho aktivace vede ke snizeni
pfijmu potravy a zvyseni energetického vydeje. V nasi laboratofi byly vyvinuté nové lipi-
dované analogy peptidu CART, které vykazuji vyrazné lepsi farmakokinetické vlastnosti.
Lipidace prodluzuje biologicky polocas, zvySuje stabilitu viéi proteolytickému rozkladu
a umoznuje efektivnéjsi prianik do centrdlnich regulaénich struktur. Experimentdlni mo-
dely ukazuji, ze lipidované formy peptidu CART mohou vyvolat robustnéjsi a dlouhodo-
béjsi anorexigenni odpovéd’ nez pfirozeny peptid, coz z nich &ini slibné kandidaty pro
vyvoj novych |é&iv.
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USKALI V DIAGNOSTICE A LECBE PACIENTU S KOMBINACI ViCE
ENDOKRINOPATII

P. Paterovd, R. Pomahaéovd, E. Nykodymové, P. Polak
Détskd klinika FN a LF UK, Plzeri

V nasem sdéleni uvddime dvé kazuistiky pacientd s koexistenci vice endokrinopatii.

V prvni kazuistice prezentujeme 17letého chlapce, ktery byl ptijat na spddové détské od-
déleni v Sokovém stavu, s klinickymi zndmkami dehydratace pfi probihajici akutni gast-
roenteritidé. Laboratorné byla zjisténa extrarendlni urémie, hyponatrémie, podle odpa-
dud iontd v modi nebyly pfitomny zndmky sekunddrniho hyperaldosteronismu. Vzhledem
k trvajici hyponatrémii pres infuzni terapii pomysleno na akutni adrendlni insuficien-
ci primdrni etiologie, kterd byla potvrzena nizkou hladinou ranniho sérového kortizo-
lu a posléze vysokou hladinou ACTH. Pred prekladem na nase pracovisté byl chlapec
zajistén substituéni terapii s normalizaci klinického stavu a vnitfniho prosttredi, nasledné
jsme potvrdili primdrni adrendlini insuficienci autoimunitni etiologie. Pfi pdtrdni po pfi-
tomnosti dal$ich orgdnovych autoimunit zjistény pozitivni markery autoimunitni inzulitidy
a primdrni hypotyredza suspektné autoimunitni etiologie. Po zahdjeni substituce Hydro-
cortisonem se manifestoval diabetes mellitus I. typu (DM), zahdjena inzulinoterapie. Stav
uzavirdme koneénou diagndézou ,autoimunitni polyglanduldrni syndrom typu I1” (Addiso-
nova choroba, diabetes mellitus I. typu, autoimunitni tyreoiditis).

Druhd kazuistika se tykd 11leté divky vySetfované pro zachycenou glykosurii a sou¢asné
pro poruchu rastu. Pribéh oGTT svéddil pro poruchu glukézové tolerance, monitoro-
vany glykemicky profil ale opakované ukdzal vzestupy postprandidini glykémie nad 11,1
mmol/|, souéasné zjisténa pozitivita protildtek proti tyrosinfosfatdze. Z hlediska vyset-
feni poruchy rastu jsme potvrdili hypopituitarismus s tézkym deficitem rdstového hor-
monu, centrdinim hypokorticismem a centrdlni hypotyreézou. MR hypofyzy verifikovalo
hypoplastickou adenohypofyzu, ektopickou neurohypofyzu a chybéjici stopku hypofyzy.
Z hlediska DM stoupala, po zahdjeni substituce Hydrocortisonem a ndsledné ristovym
hormonem, potfeba inzulinu v souvislosti se zvySenim inzulinové rezistence.

Kazuistikami demonstrujeme Glohu kontraregulagnich hormond, ristového hormonu
a kortizolu, v regulaci sacharidového metabolismu s jejich hyperglykemizujicim efektem
véetné ovlivnéni periferni utilizace glukézy a ddle dulezZitost aktivniho vyhledavani pfi-
druzenych autoimunit, které muize ¢asné predikovat jejich vyvoj a zabrdnit tak rozvoji
klinicky zdvaznému manifestnimu onemocnéni.

NEBYLY TO JEN BOLESTI HLAVY...

K. Poloékova, K. Laner

Détské oddéleni NsP, Karving
Détska klinika FNO, Ostrava

Terezka pochdzi z rodiny se zatézi atopii a onemocnénim stitnice. Matka trpi navic pa-
nickou poruchou. Vdznéji nestonala. Od 11 let je |écena pro asthma bronchiale a myopii.

Do endokrinologické ambulance pfichdzi v 12 letech pro strumu s hypotyreosou na zdkla-
dé AIT. V [é€bé neni dislednd. Ve 14 letech se pFidévé panickd porucha s nutnostiizolace
v domdcim prostiedi a nasazenim psychiatrické medikace. Na kontroly nechodi, Ié¢ime
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vzddlené. Kromé trvalé dnavy a nevykonnosti potize nemd, vdhové je stabilni, tlaky na
krku neciti. Hladiny TSH se pohybuji v rozmezi 1,8-18,6 mU/I, verifikace USG vysetfenim
chybi.

V 6/2025 je prijata na KDL pro Uporné bolesti hlavy tepavého charakteru, tachykardii,
hypertenzi, extrémni Gnavu a oboustrannou ptézu vic¢ek. PFi pFijeti méFi 168 cm, vdzi 78
kg, klinicky ndlez je chudy. Laboratorné prokazujeme farmakologickou tyreotoxikosu.
Magnetickd rezonance zobrazuje strumu zasahujici do horniho mediastina, aspiraéni
cytologie uzlG je hodnocena jako Bethesda IV-V. Tereza se v 8/2025 podrobuje totdlni
tyreoidectomii s ndlezem invazivniho neopouzdieného PTC pravého laloku a dobte dife-
rencovaného TU stitnice nejistého maligniho potencidlu v LL bez angioinvaze a metastdz.
Ndsleduje radioterapie tyreoeliminaéni ddvkou o aktivité 3,7 GBq, bez presunu loZiskové
akumulace pfi nizké hladiné tyreoglobulinu. Je 1é¢ena substituéné supresni dévkou levo-
thyroxinu.

Zavér
V soucasné dobé stoupd vyskyt AIT i karcinomu stitnice u déti. AIT je vyraznym riziko-
vym faktorem pti soucasné nedostatecné lééebné adherenci. Pfipad Terezy poukazuje

na nutnost pravidelného USG sledovdni u pacientd s AIT 1x roéné a cilené vyhledévani
jedincd v hypothyreose jako rizikového faktoru pro vznik karcinomu stitnice.

CEKANi NA PUBERTU

M. Romanova
Klinika déti a dorostu FNKV, Praha

Kazuistika

Kazuistika pojedndvd o dosud zdravé divce vySetfované pro nenastupujici pubertu ve
14 letech véku. Komplexni diagnostika zahrnujici hormondlini profil, zobrazovaci meto-
dy a genetické vysetieni potvrdila gonaddlni dysgenezi s karyotypem 46,XY. Prezenta-
ce se zaméfi na klinické projevy a diferencidlni diagnostiku opozdéné puberty, ddle na
moznosti |éCby a specifika dlouhodobé péce o tyto pacienty. Samostatny prostor bude
vénovdn tématu indukce puberty - jejim cildm, nadasovdni, hormondlnim protokoldm
i individualizaci terapie s ohledem na potfeby pacientld. Soucdsti bude také diskuse psy-
chosocidlnich a etickych aspektd, které jsou nedilnou sou&dsti péée o osoby s DSD.

HYPOFYZA V PUBERTE
J. Skvor

Détska klinika FZS UJEP, Masarykova nemocnice, Krajskd zdravotni, a.s., Usti nad Labem
FZS UJEP, Usti nad Labem

Jsou predstaveny 3 kazuistiky zobrazeni MR abnormit hypofyzy v puberté. |diopatické
pfedéasnd puberta, prolaktinom a somatotropinom. Polet zobrazeni MR v puberté na-
rastd. MR obrazuje vrozené nebo ziskané abnormity rizné vyznamnosti, které mohou byt
i prekvapenim.
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MALY ,VELKY” MUZ

M. énojderové, D. Zemkové
Pediatrické klinika, 2. LF UK a FN Motol, Praha

Vychodisko: pozdni diagndza s pozdnilé¢bou negativné limituji vysku v dospélosti. Vyznam-
né urychleni kostni maturace vyrazné ohroZuje ristovou prognézu.

Popis pFipadu: Denis je 2. ditétem z 3. fyziologické gravidity, narozen zdravym rodi¢im.
V blizké rodiné otce zem¥elo né&kolik chlapcd v Gtlém véku, pfi¢ina neobjasnéna. Hodno-
cen jako fyziologicky novorozenec, skrining negativni, prospival. Od kojeneckého véku mél
ndpadné velky penis, rychle rostl, byl muskuldrni. U nds poprvé vysetien v 18 mésicich pro
gynekomastii a délku nad 97. P. Prokdzdn deficit steroidni 11B-hydroxyldzy (homozygot pro
mutaci p.R448H v CYPI1B1 genu). Kostni vék byl 6-6,8 r (TW3 RUS), Tanner P2, testes 1-2/1-2
ml, genitdl pigmentovany, penis turgescentni a ndpadné velky, délky 5,6 cm, M2/2. RGstovd
progndza byla 140 cm,matka 167 cm, otec 170 cm. Lé¢ba hydrokortizonem upravila rdstové
tempo k normé, prirastek kostni maturace se snizoval. K blokddé tvorby estrogent s dopa-
dem na zréni rdstovych chrupavek podévédme od 9,2 r Letrozol (Atay Z et al. 2019, Merker DP
et al. 2020). Od 9,9 r lé¢en pro hypertenzi. Nastup izosexudlni puberty (G3, orchi 4-5/4-5)
v 11,27 r (TW3 RUS 13,8 r) byl blokovdn 10 mésict Dipherelinem. Sou¢asny vék 14 r 10 m, vy$ka
158,4 cm, hmotnost 58 kg, TK116/65, Tanner P5, M1/1, G5, orchi 20/20 ml, kostni vék odpovidd
kalendd&¥nimu. Predikce findini vysky 160-165 cm.

Zavér: Kombinovand |é¢ba pacienta s pozdni diagnézou deficitu 11B-hydroxyldzy a vy-
znamnym urychlenim kostni maturace ukazuje vyznamné zlepseni ristové prognézy. Ob-
dobné Ize postupovat u klasické CAH s vyznamnym urychlenim kostni maturace. Nezbytnd
je véasnd diagnostika.

PROTRAHOVANA HYPOGLYKEMIE V NOVOROZENECKEM VEKU
(KAZUISTIKA)

K. Soubustovd', §. Prihovd’, P. Dusatkovd', M. Kepkové?, R. Pomahaéové?®,
B. Obermannovd’

'Pediatrickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha
2Neonatologické oddéleni Fakultni nemocnice, Plzer
3Détskd klinika Fakultni nemocnice, Plzer

Uvod

Kongenitalni hyperinzulinismus je moznou pfic¢inou pretrvdvajici hypoglykémie. Projevuje
se jako neketotickd hypoglykemie s neinhibovanou produkci inzulinu. Pfi¢ina hyperinzuli-
nismu muze byt jednak vrozend, anebo sekunddrni u ditéte matky s gestaénim diabetem
mellitem. Vrozené formy jsou nej¢asté&ji na podkladé inaktiva¢ni mutace v genech proK,
kandl beta-bunék (ABCC8, KCNJ11), existuji ale i vzdcné pficiny. Genetickd diagnostika je
klicové kvali kauzdlini 1é¢bé.

Popis pFipadu

Chlapec se narodil z fyziologické gravidity. Matka méla GDM pro glykemii na laéno 5,4
mmol/l, HbAlc v normé. Chlapec se narodil makrosomicky v 38+4 gestaénim tydnu s dél-
kou 50 cm (- 0.48 SD) a hmotnosti 4160 g (+1,95 SD). Bezprostfedné po porodu se obje-
vila symptomatické hypoglykemie (2,1 mmol/I). V dal§im prdbé&hu pfetrvavaly asympto-
matické hypoglykemie, vyZzadujici pfechodné parenterdini glukézu s GIR 6 mg/kg/min
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a enterdlni fortifikaci Fantomaltem. Pro trvajici hypoglykemie byl preloZzen 22. den Zivota
na PK FNM. Vstupné zdchyt hypoglykémie 1,9 mmol/I v kritickém vzorku nizky betahyd-
roxybutyrdt (0,2 mmol/l), nesuprimovany inzulin 5,7 mIU/|, tedy ndlez podporujici hype-
rinzulinismus. Byla nasazena terapie diazoxidem ve vzestupné ddvce 6,3. 8,3 mg/kg/den,
s dosazenim euglykemie. Odesldno statim genetické vysetteni.

Vysledky

Panel kandidatnich genl hyperinzulinismu odhalil nepopsanou aktivaéni patogenni va-
riantu v GCK genu (p.Ser64Pro) vedouci ke zvysené aktivité glukokindzy. Kauzalni [é¢bou
je diazoxid, ktery zplsobuje inhibici vylu¢ovdni inzulinu. Dle literatury je popsdno nékolik
pfipadi s variabilnim prib&hem a riznou potiebou dlouhodobé terapie.

Zavér
Protrahovand hypoglykemie u hypertrofického novorozence byla vysledkem zvysené ak-

tivity glukokindzy na podkladé aktivaéni GCK mutace. Tato kazuistika zdlraziuje vyznam
odbéru kritického vzorku a rychlé genetické diagnostiky u perzistujicich hypoglykémii.

USG DIAGNOSTIKA PTC V TERENE INYCH CHRONICKYCH
OCHORENI

J. Stanik, L. Ruzbarska, E. Vitariusovd, Z. Pribilincova

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

Uvod

Diferencovany karcindm §titnej zlazy (PTC) bol eSte doneddvna u deti na Slovensku rarit-
nou diagndzou a na nasom pracovisku sme videli 1 pripad za 1-2 roky, od roku 2020 sa ale
situdcia dramaticky zmenila a v siasnosti vidime 10 deti s PTC roéne. V&¢sina deti s PTC
ma uzol stitnej zlazy, typicky aj s viacerymi sonografickymi ¢rtami charakteristickymi pre
maligne uzly (najmé solidne, hypoechogénne uzly a mikrokalcifikatmi). Coraz viac deti
ma ale aj iné chronické ochorenie, ktoré meni sonograficky obraz stitnej zlazy, éo vyraz-
ne sfazuje diagnostiku malignych uzlov §titnej Zlazy. Ide najmé o chronicky autoimunitny
zdpal stitnej zl'azy a obezitu.

Cielom prdce je prezentovat vybrané kazuistiky deti, u ktorych bol maligny uzol diagnos-
tikovany v teréne chronického autoimunitného zdpalu §titnej zlazy a/alebo obezity.

Kazuistiky

Prvé kazuistika prezentuje 16-roéného chlapca s chronickym autoimunitnym zdpalom
stitnej zlazy, ktorému sa v priebehu sledovania vyvinul PTC. Nehomogénnost parenchy-
mu $§titnej Zlazy pri zdkladnom ochoreni a difazny rast PTC vyrazne stazovali véasné
rozpoznanie malignity.

Druhd kazuistika sa tyka 17-roéného dievcafa, ktoré na endokrinologické vysetrenie prislo
omylom. Objednand bola pre podozrenie na hypotyredzu, ale TSH vysetrené obvodnym
lekdrom bolo v norme. Mala ale obezitu, preto sme ju vysetrili (ked' uz prisla). Prec¢o sa
pocas vysetrenia spravila aj sonografia stitnej Zlazy, nie je celkom jasné. Pre vyraznd vrs-
tvu subkutdnneho tuku na krku a zmenend $truktiru $titnej Zlazy pri obezite, bolo fazké
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rozpoznaf dalie zmeny parenchymu stitnej Zlazy. Boli véak pritomné patologicky vyze-
rajace lymfatické uzliny nad istmom aj v laterdlnom krénom kompartmente. Zrealizovali
sme tenkoihlovud biopsiu krénej uzliny s ndlezom vysokej koncentrdcie tyreoglobulinu, po-
tvrdzujlicu metastdzu PTC.

Zaver

Vyskyt PTC u deti na Slovensku za posledné roky stipol viac ako 10-ndsobne. Priich véas-
nom rozpoznani je kldéovd sonografia stitnej zlazy, ktord vSsak méze komplikovaf iné
chronické ochorenie. Najmé& u deti s chronickym autoimunitnym zdpalom stitnej zlazy
a obezitou je na mieste v&césia obozretnost.

Podporené grantom: KEGA 053UK-4/2020 a APVV-22-0257

OD VNUCKY K HONZiKOVLI...
J. Strnadel', M. Gajosova?

Klinika détského lékarstvi LF OU a FN, Ostrava
Interni a kardiologickd klinika LF OU a FN, Ostrava

Dovolte, abych se ptedstavil, jmenuju se Honzik K. a moc réd jezdim na ¢tyfkolce, nebojim
se jezdit hodné rychle a taky rad plavu.

Je 4. 11. 2025, véera mé operovali na krku (totdIni tyreodiektomie), mém jizvu na celém
krku, doslova ,od ucha k uchu” (modifikovand kréni disekce). V nasi rodiné je pry néjakd
dédi¢nd vloha na nddory stitné zldzy a dalsi nddory (MEN2A). Nastésti jsem mohl na ORL
klinice lezet se svou starsi nevlastni sestrou na stejném pokoji, mé tu samou jizvu a ten samy
zdravotni problém jako j&. Vice vdm ted povi doktor z endokrinologie, co se ted’o mé stard.

Jan K. je 10lety chlapec, se zcela negativni osobni anamnézou, ale vyznamné positivni ro-
dinnou anamnézou.

Rada &lent rodiny je nositelem mutace gen RET NM 020975.4: c.1900T>A v exonu 11, (p.Cy-
s634Ser). Klicové pro diagndzu dalsich &lend rodiny je téhotenstvi tety Honzika, kdy cca
20.den po porodu dochdzi k t&zké hypertenzni epizodé, TK 190/120 mmHg, kvili ¢emuz
hospitalizovand. Dalsi diagnostika vede, nejen k diagnéze feochromocytomu, ale i nasled-
nému molekuldrné genetickému vysetfeni s vysledkem jiz vy$e zmifiované mutace. Ddle
jsou vySettovdni dalsi élenové rodiny, véetné otce Honzika, s positivni jiz vy$e zminovanou
mutaci, je prokdzdna primdrni hyperparatyreoza, meduldrni karcinom §titné zlazy, nyni
i suspektni ndlez na CT nadledyvin. Blize budu o osudech ¢lend Honzikovy rodiny hovofit na
Dnech détské endokrinologie v Jihlavé béhem své prezentace.

CiLENE PROTI OBEZITE: ROLE LIPIDOVANYCH PRRP ANALOGU
V MODULACI ENERGETICKE ROVNOVAHY

V. Strnadové

Ustav organické chemie a biochemie AV CR, Praha

Obezita patii mezi nejrozsirenéjsi chronickd onemocnéni soucasnosti a predstavuje zd-
sadni rizikovy faktor pro rozvoj diabetu 2. typu, kardiovaskuldrnich onemocnénii dalsich
metabolickych poruch. PfestoZze moderni farmakoterapie nabizi nékolik G¢innych moz-
nosti, dostupnd antiobezitika maji své limity. Proto se vyzkum stdle intenzivnéji zamétuje
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na nové terapeutické cile, mezi néz patfitaké peptid uvoliujici prolaktin (PrRP) — anorexi-
genni neuropeptid, jehoz klinické vyuzZiti je vSak omezeno jeho nizkou stabilitou a omeze-
nou schopnosti pfekonat hematoencefalickou bariéru.

PrRP byl pGvodné identifikovdn jako ligand receptoru GPR10, avSak pozdéjsi studie od-
halily také jeho vysokou afinitu k receptoru NPFFR2, jenZ hraje vyznamnou roli v regulaci
energetické rovnovdhy a termogeneze. Lipidizované analogy PrRP, zejména palmitoylo-
vany palm"-PrRP31, vykazuji vyrazné zvysenou stabilitu a silné anorexigenni a antiobe-
zitni Gcinky i po periferni aplikaci.

V experimentdini studii byl palm™-PrRP31 chronicky poddvdn mysim s deleci receptord
GPR10, NPFFR2 nebo obou receptort (tzv. dKO mysi), které byly zdroven krmeny vysoko-
tukovou dietou. U kontrolnich obéznich mysi doslo k vyznamnému snizeni télesné hmot-
nosti i pfijmu potravy. Pokles hmotnosti byl ¢dsteéné pfitomen také u GPR10 KO mysi,
zatimco u NPFFR2 KO ani u dKO mysi se neprojevil Zaddny efekt. To naznaduje, Ze pro
plné antiobezitni plsobeni lipidizovanych analogl PrRP je NPFFR2 kli¢ovym medidtorem
Gc&inkl, zatimco receptor GPR10 hraje podpurnou roli.

Tyto vysledky podporuji rostouci vyznam peptidové farmakoterapie a naznacuji, zZe cileni
receptord GPR10 a NPFFR2 muze ptedstavovat slibnou strategii pro budouci, G¢innégjsi
|1é&bu obezity a pfidruzenych metabolickych poruch.

KOMPLEXNi DIAGNOSTIKA U DiVKY €I CHLAPCE?

J. Turko', J. Kytnarovd', V. Krulisové?, T. Honzik'

'Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu VFN a 1. LF UK, Praha
2(stav biologie a lékaF'ské genetiky, 1. LF UK a VFN, Praha

Uvod

DSD (disordes of sex development) pfedstavuji Siroké spektrum onemocnéni, jez jsou
charakterizované vrozenym nesouladem mezi chromosomdlinim pohlavim, vyvojem go-
né&dy a orgdnd pohlavniho Gstroji.

Kazuistika

Divka se narodila na Ukrajiné z 1. fyziologického téhotenstvi zdravych rodi¢d v terminu s dob-
rou poporodni adaptaci (porodni hmotnost 3170 g a délka 55 cm). Na nasi klinice byla poprvé
vySetfena v 11 letech. V klinickém obraze dominovalo opozdovdni psychomotorického vyvoje
(susp. na podkladé kongenitdini CMV infekce?), spastickd kvadruparéza a mikrocefalie. Vyska
i body mass index byly hluboko pod 1. percentilem (vyska 138 cm, -3,55 SD, BMI 11,55 kg/m2,
- 2,84 SD). Rozsdhlé vysetteni dédi¢nych poruch metabolismu bylo negativni.

U divky byla provedena MR CNS s ndlezem, jez sice nevylu¢oval zmény spojené s konge-
nitdIni infekci CMV, tyto zmény vak nebyly pro toto onemocnéni typické. Sonografickym
vySetfenim nebyla v malé pdnvi diferencovdna déloha a ovdria, sou¢asné ale nebyla
popsdna ani pfitomnost varlat. Cytogenetické vysetieni a FISH potvrdily muzsky gono-
somovy komplement s pfitomnosti lokusu SRY v obvykle lokalizaci na chromozomu X.
Kontrolni endokrinologické vysetfeni svédéilo pro hypergonadotropni hypogonadismus
(LH 2,69 1U/I, FSH 59,42 1U/I, testosteron 0,79 nmol/l). Po poddni HCG doslo k signifikant-
nimu vzestupu hladiny testosteronu (0,94; 8,12 nmol/I). Pfi laparoskopickém chirurgickém
vykonu byla nalezend testes v malé pdnvi a byla provedena oboustrannd gonadektomie.
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Histologickym vysetfenim byla patrna atrofie bez zndmek spermatogeneze. Molekulér-
né genetickym vysetfenim byla potvrzena patogenni varianta mutace ¢.7156C>T;p.Arg-
2386Ter ATRX genu vysvétlujici fenotyp.

Zavér

ATR-X (alfa talasemie a mentdlni retardace X-vdzany syndrom) je vrozené onemocné-
ni postihujici pfevdzné muze, charakterizované opozdénim psychomotorického vyvoje,
anomdliemi skeletu, poruchou vyvoje urogenitdiniho traktu a hematopoetickymi zmé-
nami. Méné casté jsou srdeéni vady, oé¢ni anomdlie a rendini abnormality. ATRX gen je

soucasné vyznamny tumor supresorovy gen, jeho funkéni ztrdta je spojena se zvySenym
rizikem rozvoje fady tumorl (osteosarkom, neuroendokrinni tumory atd).

PROGREDUJiCi ZTLUSTENi INFUNDIBULA HYPOFYZY
U DiIVKY S CENTRALNIM DIABETES INSIPIDEM A NASLEDNYM
PANHYPOPITUITARISMEM - DIAGNOSTICKA VYZVA

L. Veseld' % M. Zapotocky?, I. Aldhoon Hainerovd'

'Klinika déti a dorostu, 3. LF UK a FN Krdlovské Vinohrady, Praha
2Détské oddéleni Oblastni nemocnice Kolin a.s., Kolin
3Klinika détské hematologie a onkologie, 2. LF UK a FN Motol, Praha

Uvod

Ztlusténiinfundibula hypofyzy (pituitary stalk thickening) pfedstavuje u déti vzdcny, avsak
klinicky zadvazny ndlez. Nejcastéji se manifestuje centrdinim diabetem insipidem (nové
arginin-vasopresinovy deficit, AVP-D), pfi¢emz dal$i hormondlni deficity se mohou roz-
vijet postupné. Diferencidlni diagnostika zahrnuje germindlni nddory mozku, histiocy-
tézu z Langerhansovych bunék a zdnétlivé ¢i autoimunitni hypofyzitidy. Progresivni rlst

infundibula byvd varovnym znakem neoplastické etiologie a vyZzaduje izké mezioborové
sledovani.

Kazuistika

Ttindctiletd divka byla odesldna pro mésiéni anamnézu polydipsie (~8 I/den) a polyurie.
Diagnostické testy potvrdily AVP-D a byla zahdjena |é¢ba desmopresinem. Magnetickd
rezonance (MR) prokdzala ztlusténi infundibula (4 x 5 mm) s absenci signdlu neurohy-
pofyzy. Kontrolni MR 6 mésict po diagndze prokdzal progresi ndlezu (6x7 mm). Aktudiné
je MR ndlez stabilni. Lumbdlini punkce i scintigrafie skeletu byly bez patologie.

Postupné se rozvinula centrdlni hypotyredza, hyperprolaktinémie, hypogonadotropni
hypogonadismus a doslo k poklesu inzulinu-podobného ristového faktoru I. Adrendini
osa je dosud intaktni. Pacientka si stéZovala na vyraznou Unavu a ndrist télesné hmot-
nosti. Byla zahdjena substituce levothyroxinem a estrogen-gestagenni substituéni lé¢ba.
Diferencidlné diagnosticky je zvazovdn germinom, histiocytéza ¢&i hypofyzitida; biopsie
zatim neindikovdna.

Zavér
Progredujici ztlusténi infundibula u ditéte s centrdlnim diabetem insipidem vyzaduje

peclivé MRI sledovdni v intervalech 3-6 mésict a pribézné endokrinologické kontroly.
Kazuistika doklddd vyznam véasné hormondlni substituce a Gzké spoluprdce endokrino-
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loga, onkologa a radiologa pti diagnostice téchto vzdcnych, ale potencidlné zdvaznych
stava.

Na zdvér kazuistiky bude prezentovdn dispenzdrni postup dle soué¢asnych doporuceni.

MALIGNi NADORY STIiTNE ZLAZY U DETi A DOSPIVAJiCiCH
O. Vesely"?

'Détské endokrinologickd ambulance, Svitavskd nemocnice, NPK a.s., Svitavy
2Endokrinologické ambulance, Détska klinika, FNOL, Olomouc

Maligni nddory §titné zldzy jsou do 19 let véku vzdcnou diagnézou s incidenci okolo 20-30
pripadd za rok v rémci Ceské republiky, prevalence roste béhem dospivani, kdy zaénou
prevazovat divky v poméru 3:1. V dobé diagndzy maji déti ve srovndni s dospélymi castéjsi
vyskyt lokdlnich metastdz do krénich lymfatickych uzlin a metastdz vzddalenych (plicnich).
Papiléarni karcinom (PTC) tvofi 85-90 % vSech pfipadu, ndsledovany folikuldrnim karci-
nomem (FTC) 5-10 % a medularnim karcinomem (MTC) 4 %. Riziko malignity v pfipadé
ndlezu uzlu je u déti vyssi nez u dospélych. Autoimunni tyreoiditida je rizikovym faktorem
pro PTC a FTC, ale bez zhorseni prognézy. MTC je u déti prakticky vyhradné zpdsoben
zdrode¢nou mutaci RET prootoonkogenu. Ultrasonografie §titné zlazy patii mezi z4-
kladni diagnostické ndstroje. V rdmci standardizace bylo vytvofeno nékolik klasifikaénich
systému (ATA 2015, EU-TIRADS, ACR-TIRADS), které na zdkladé sonografickych charak-
teristik umoznuji vytipovat rizikové loziskové léze vhodné k dosetieni cytologie metodou
tenkojehlové biopsie (FNAB). Vysledek cytologického vzorku by mél byt patologem za-
fazen do jedné z Sesti kategorii v systému Bethesda, coz klinickému Iékafi usnadni dalsi
rozhodovdni (operace: ano/ne a v jakém rozsahu). Pfi ndlezu nebo podezieni na PTC je
indikovdna totdlni tyreoidektomie (TTE), protoze PTC byvd na rozdil od FTC multifokdlni,
u FTC muze byt kurativnim vykonem i hemityreoidektomie (HTE). O disekci lymfatickych
uzlin rozhoduje predoperaéni a perioperaéni ndlez. Pfi MTC je nutnd jak TTE, tak ob-
vykle i radikdIni disekce krénich lymfatickych uzlin. Definitivnim potvrzenim diagnézy je
az nalez histologicky z operované tkané. O aplikaci radiojodu rozhoduje Iékaf nuklearni
mediciny na zdkladé histologie a TNM klasifikace rozsahu onemocnéni. Podle vysledkd
pfedchozilééby a rizika rekurence je stratifikovdna supresnilééba levotyroxinem a cilové
pdsmo TSH. Biochemickym onkomarkerem pro PTC a FTC je tyreoglobulin, pro MTC kal-
citonin. Oba se vyuzivaji se k monitoraci recidivy onemocnéni po totdlni tyreoidektomii.
Prognéza PTC a FTC u déti je vynikajici, mortalita nulovd, na rozdil od MTC, kde je pfi
ndlezu metastdz progndza spatnd.
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