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PLENARNI PREDNASKY

CHILDHOOD OBESITY: FROM NATURE TO NURTURE

Kiess W.
Department of Pediatrics, University of Leipzig, Leipzig, Germany

Overweight and obesity is frequently seen in children and ado-
lescents across most developed, and developing countries with
a20-35 % prevalence. Although the prevalence of obesity at a young
age seems to stabilize or even slightly decline in some countries, the
number of adolescents with obesity is still increasing worldwide.
This is a major concern, considering the well described association
of overweight and obesity with long-term health problems, such as
cardiovascular disease, type 2 diabetes and cancer. In the majority of
individuals, weight gain is the result of exposure to an ‘obesogenic’
environment, superimposed on a background of genetic suscepti-
bility brought about through evolutionary adaptation. However,
approximately 40-70 % of inter-individual differences in body weight
and fat content is thought to be due to genetic variation. A large
number of genes have been identified by genome wide association
studies (GWAS) and candidate gene approaches that are associated
with the regulation of body weight. Therapeutic and preventive
strategies have to follow complex and multifactorial themes are
still were often not efficient nor efficacious.

SALIVARNA UREA A KREATININ U DETI S RENALNOU
DYSFUNKCIOU

Podracka L.}, Celec P.2, Gail Koval¢ikova A2, Sebekova K.?
"Detskd Klinika LFUK a DFNSP, Bratislava, Slovenskd republika
2Ustav molekuldrnej biomediciny LFUK, Bratislava, Slovenskd republika

V ostatnom desatroci sa vdaka medicinskemu pokroku otvorili
nové moznosti diagnostiky obli¢kovych choréb a vyznamne sa
rozsiril diapazon laboratérnych vysetrovacich metéd. Moc ako vy-
sledny produkt ¢innosti obliciek je nenahraditelnym biologickym
materidlom v zakladnej diagnostike nefropatii a novsie sa vyuziva
k metabolomickej a proteomickej analyze vyluc¢ovanych substan-
cii. Tieto sofistikované vySetrenia st v8ak technicky a financne
velmi narocné a vyZaduji znacné odborné skisenosti pri klinickej
interpretacii ziskanych vysledkov. V praxi sa preto hladajt jedno-
duché, neinvazivne a lacné metédy, ktoré si vhodne na detekciu
zakladnych patogenetickych procesov a monitorovanie dynamiky
chorobného stavu v obli¢kach.

K inovativnym diagnostickym postupom patri vySetrenie salivar-
nych markerov, ktoré vyuziva ludské sliny ako jedine¢né biologické
médium. Vdaka modernym nanotechnolégiam mozno stanovit
vslindch koncentracie viacerych biochemickych parametrov vrata-
ne urey a kreatininu, ¢i markerov oxida¢ného stresu. V klinike uz
st skiisenosti s meranim uremickych parametrov v slinich u ludi
s chronickym zlyhanim obliciek.

Autori v prednaske sumarizuji moznosti klinického vyuZitia slin
v nefrolégii a uvadzaji predbezné vysledky pilotnej Stidie u 39 deti
srenalnou s dysfunkciou (13Tx, 13 Dx, 3 AKI, 10 s CKD 2.-4, §t. KDIGO
a 5 kontrol). Priemerné hodnoty kreatininu v slindch boli u Dx deti
sig. vyssie ako u Tx pacientov (x = 75,35 +/-53 umol/l resp. x=31,48
+/-16,79 p <0,01). Salivarna urea sa podla stupnia renlnej dysfunkcie
sig. neliSila ale bola vyssia ako u zdravych deti (Tx x =1,164 +/- 1,401
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mmol/l; DX x =1,164+/-1,401 mmol/l, CKD x =1,948+/-2,381 mmol/l
ns. resp. kontroly x = 0,36+/-0,09832 mmol/1).

Zaver: V kohorte deti s chronickymi nefropatiami v r6znom
Stadiu rendlnej dysfunkcie sme zistili, Ze salivarny kreatinin a urea
st meratelné v slinach a slina je vhodné alternativne médium na
stanovenie uremickych biomarkerov. ZloZenie slin proporcionalne
odraza kumulaciu uremickych toxinov v sére. Klinickd aplikdcia dia-
gnostického potencidlu moze mat velky prinos v pediatrickej praxi.

ULOHA GENOMIKY V DIAGNOSTICE ONEMOCNENT
U DETSKEHO PACIENTA

Pospisilova D,
Hematoonkologické oddéleni, Détskd Klinika Lékarské fakulty Univerzity Palackého
a Fakultni nemocnice, Olomouc

Zakladem diagnostiky v pediatrii z@istava stale peclivd rodinna
anamnéza, klinické vySetfeni a spravné indikovand laboratorni
vySetfeni. Nezastupitelnou roli v tomto procesu hraje prakticky
1ékaf pro déti a dorost. S dynamickym vyvojem védeckych poznatki
skupin onemocnéni. Méni nas pohled na fadu nemoci, ovliviiuji
piistup k pacientim, stanoveni lé¢ebného postupu a umoznuji
cilenou 1écbu.

Exploze poznatkii o zménach genomu a proteomu v humanni
mediciné zasahuje do vétSiny odveétvi a tyka se jak oblasti vrozenych,
tak ziskanych nemoci. Vznikl tak novy obor v oblasti humanni
mediciny nazvany genomika - moderni védni obor, vychazejici
zmolekularni genetiky. Jeho principem je stanoveni tiplné dédicné
informace jednotlivych organismu - stanoveni sledu vSech nuk-
leotidi a nalezeni, pochopeni a vysvétleni zakonitosti, na nichz
je zaloZeno fungovani genomu. Interpretuje prectené genetické
informace pomoci pocitacovych metod studuje funkce nezndmych
gent a jejich proteinovych produktd.

Rozsifovani poznatkd o zménach genomu a proteomu v humanni
mediciné zasahuje do vétSiny odvétvi a tyka se jak oblasti vrozenych,
tak ziskanych nemoci. U vrozenych onemocnéni je dillezitym kro-
kem ke stanoveni presné diagnoézy. Hlavni cilem je jednak presné
odhaleni genetické podstaty onemocnéni, ale i nalezeni cilené 1écby
aurceni prognézy onemocnéni. Umoziuje prenatalni diagnostiku.
DilleZitd je vCasna diagnodza, proto se genomika uplatiiuje hlavné
v pediatrii. U ziskanych onemocnéni ma uplatnéni pfi urcovani
patogeni bakteridlnich a virovych infekci, pfi stanovovani patofy-
ziologickych zmén u nadorovych nebo autoimunitnich onemocnéni.

Pokrok lidského védéni klade zna¢né naroky na vzdélavani 1ékat
ve vSech odvétvich mediciny a vede k jeji atomizaci a specializaci
1ékarti jednotlivych oborti. Jedinec-1ékaft jiZ neni schopen pojmout
vSechny nové informace. Otevira se fada etickych otdzek, napiiklad
jak nalozit s informaci o vrozené predispozici k malignim onemoc-
nénim u zdravych ¢lent rodin. Jedinou moznosti zvladnuti tohoto
pokroku je zlepSeni komunikace a dialogu mezi détskymi 1ékafi
prvniho kontaktu a specialisty jednotlivych obord.



POKROK V LECBE LEUKEMIE SYMBOLIZUJE ZLEPSENI
OSUDU DETI S NADORY

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

Leukémie je nejcastéjsi maligni nadorové onemocnéni u déti a jeji
1é¢ebné vysledky tak vyznamné ovliviiuji celkové vysledky 1écby déti
snadory. Analyza obdobi 2011-16 prokazala v Ceské republice pétileté
celkové preziti 937 déti s leukémii 89,8 % (akutni lymfoblastickd
leukémie 91,2 %, akutni myeloidni leukémie 82,1 %).

Pozoruhodny je na tomto tspéchu fakt, Ze ho bylo dosaZeno 1éky
objevenymi v poloviné minulého stoleti. V Sedesatych letech byly
koncipovany zasady kombinované chemoterapie akutni lymfob-
lastické leukémie (ALL). Objev hematoencefalické bariéry umoznil
nalézt zptisoby jejiho prekonani a snizil tak vyskyt relapsu leukémie
v mozku. Zlepsovani podptirné 1écby umoznilo zvySovat intenzitu
chemoterapie. Poznani biologie nemoci odhalilo, Ze ALL je heterogen-
nim onemocnénim, kde jednotlivé podtypy maji odliSnou prognézu.
Zavedeni molekularnich metod do hodnoceni nejvyznamnéjsiho
prognostického faktoru - ¢asné odpovédi na 1écbu - umoznilo strati-
fikovat pacienty do rizikovych skupin dle vy$e minimalni rezidualni
nemoci. Pokroky v transplantaci krvetvornych bunék (HSCT) umozni-
ly jeji zavedeni do rutinni 1é¢by vysoce rizikovych forem leukémie jiz
vinicidlni1é¢bé a pfedevsim v 16¢bé relapsu leukémie, ktery se tak pro
fadu pacientti stal vylécitelnou komplikaci. Akademické randomizo-
vané studie optimalizujici 1é¢ebné ptistupy dosahovaly mezindrodni
spolupraci rychle hodnotitelnych vysledkd. Pracovni skupina détské
hematologie Ceské republiky se do tohoto wsili zapojila kratce po
zruseni Zelezné opony, navazala na velmi dobrou celostatni spolu-
praci koncipovanou v osmdesatych letech, zavedla centralizovanou
diagnostiku v referenc¢nich laboratofich, ¢asnou transplantaci vsem
indikovanym pacientim a byla pfizvana do konsorcia 16 vedoucich
svétovych leukemickych skupin. Devadesatiprocentni nadéje na vylé-
Ceni déti s ALL je vykoupena vysokou akutni toxicitou. 30 % pacientli
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prodélava zavazné komplikace a 3-5 % déti na né umira. 10-15 % déti
ma leukémii rezistentni vii¢i konvencni chemoterapii. Monoklonalni
protilatky, inhibitory tyrozin kinaz a genové upravené T lymfocyty
predstavuji novou éru v 1écbé leukémie. Mohou nejen vylécit pacienty
dfive nevylécitelné, ale umoznit i snizeni intenzity chemoterapie,
omezit indikaci k HSCT a sniZit tak vyskyt pozdnich nasledk.

MONOGENIC OBESITY: NEW DIAGNOSTIC AND
THERAPEUTIC OPTIONS

Wabitsch M.

Center for Rare Endocrine Diseases, Division of Paediatric Endocrinology and
Diabetes, Department of Paediatrics and Adolescent Medicine, University Medical
Center Ulm, Germany

Biallelic or monoallelic mutations in the melanocortin 4 receptor
(MC4R) represent the most common form of monogenic obesity with
a prevalence of 2-3% in cohorts of obese children. Rare biallelic muta-
tions in the genes for leptin (LEP), leptin receptor (LEPR), proopiome-
lanocortin (POMC) and prohormone convertase 1/3 (PC1/3, PC1) (PCSK1)
cause severe, autosomal recessive, early onset obesity. Patients with
biologically inactive leptin or leptin deficiency can be treated very
effectively with human recombinant leptin. For patients with POMC
mutations, an a-melanocyte stimulating hormone (a-MSH) analogue
has proven to be effective. For patients with mutations in LEPR, PCSKI
or MC4R gene this medication is currently on trial. Recently further
genes have been identified in which mutations are associated with
extreme autosomal dominant obesity. Most of these gene mutations
are involved in the signal transduction of the leptin-melanocortin
pathway. In patients with severe early onset obesity, a molecular
diagnostic work-up should be initiated because finding the cause of
their obesity can help to reduce the disease burden for the patients
and their families and some patients can even be offered a causal
therapy. In addition, it will help the families to understand the
likelihood that future siblings might be affected as well.
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NOVINKY V DETSKE GASTROINTESTINALNI
ENDOSKOPII

Bronsky J., Hradsky O.
Pediatrickd Klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Castrointestinalni endoskopie se stala jiz plné integralni soucasti
oboru détské gastroenterologie. V poslednich nékolika letech vznikla
pod zastitou Evropské spolecnosti pro détskou gastroenterologii,
hepatologii a vjZivu (ESPGHAN) fada doporucenych postupti, které
jsou implementovany do klinické praxe v mnoha evropskych regio-
nech véetné Ceské republiky.

Prednaska pfinasi piehled novinek v oblasti détské gastrointes-
tindlni endoskopie, pfehlednym zplisobem prezentuje nejda-
chaci piehled o moznych indikacich hornii dolni endoskopie u déti.

Soucasti prezentace je moderni pohled na diagnostiku stfevnich
zanétlivych onemocnéni u déti, roli endoskopie v diagnostice ce-

liakie, helikobakterové infekce a dal$ich afekci gastrointestinalniho
traktu u déti.

V terapeutické ¢asti bude pojednano o zkusenostech naseho pra-
covisté s endoskopickym oSetfovanim jicnovych varix@, polypekto-
miemi, extrakei cizich téles a balénovymi dilatacemi esofagedlnich
striktur. Zminény budou i nové technologie, které jsou v soucasné
dobé ve svété vyvijeny a pouzivany.

TERAPIE DIABETU 1, TYPU V ERE KONTINUALNICH
MONITORU GLYKEMIE

Sumnik Z.
Pediatrickd Klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Lécba diabetu 1. typu (DM1) se v poslednich 10 letech vyrazné pro-
meénila v dlsledku zavadéni modernich technologii do kazdodenni
praxe. Sledujeme vyrazny posun ve spektru a dostupnosti inzulino-
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vych analog, pomoci nichz je mozné sestavit inzulinovy program na
miru svému nositeli, a tifm zlepsSit kompenzaci DM1 a zvysit kvalitu
Zivota diabetickych déti a jejich rodin. Nejvétsiho pokroku bylo
v poslednich letech dosazeno diky vyvoji kontinudlnich monitori
glykémie (CGM) a jejich rychlé implementaci do bézné klinické
praxe. Pomoci téchto pfistrojli je nyni mozné sledovat dynamiku
vlastnich glykémii v redlném case, reagovat na aktudlni hodnoty
a trendy, tyto tidaje archivovat a dle potfeby odesilat oSetfujicimu
1ékati. Moderni inzulinové pumpy jsou schopny upravovat davko-
vani inzulinu na zakladé dat ziskanych z CGM a zabranit tak vzniku
hypo- a hyperglykémii. Je nepochybné, Ze blizkd budoucnost patfi
stdle uzsimu spojeni mezi obéma systémy - CGM a inzulinovou
pumpou - za vzniku tzv. uzaviené smycky. Klinické studie jedno-
znacné ukazuji, Ze takové spojeni je v pomérné kratké dobé mozné.

Sdéleni pfinasi prehled aktudlnich technologickych moznosti
v terapii diabetu 1. typu u déti s nastinem dalsiho vyvoje.

NOVE METODY ZOBRAZENI V DETSKE RADIOLOGII

Koukolska V., Kyn¢l M.
Klinika zobrazovacich metod 2. LF UK a FN Motol, Praha

Uvod: Zobrazovaci diagnostické metody obecné zaznamenaly
v poslednich desetiletich zna¢ny rozmach a technicky pokrok.
Zpfesniuje, zrychluje a zkvalittiuje se diagnostika na poli neurozobra-
zeni, funkénich vySetfeni, vznikaji pfevratné technologické postupy

z{skavani dat. Nové techniky moznosti zobrazeni zaznamenavame
i v ultrazvukovych metodach, elastografii, moznosti zobrazovani
mikeni cystografie pomoci kontrastni latky pod kontrolou ultrazvu-
ku, v mikrovaskuldrnim zobrazeni. Zejména s ohledem na détskou
problematiku je nutné uchovat co nejmensi invazivitu vySetfeni
a jejich co mozna nejnizsi casovou narocnost.

Cil: Autofi si ve svém sdéleni kladou za cil sezndmit posluchace
s novymi moznostmi diagnostiky zejména ve vztahu k zobrazeni
gastrointestinalniho traktu, ledvin a nitrohrudnich organd u déti.

Metody a vysledky: Zobrazeni prodélalo v poslednich letech
rychly vyvoj technik, diagnostika je zalozena na modernim po-
¢itacovém zpracovani obrazu, pfesném prenosu objemnych dat
a moznosti 3D i 4D zobrazovani. Metody jako mikrovaskularni
zobrazeni pronikly do procest detekce zanétlivych infiltraci stény
stfevni. Kontrastni 1atky pro ultrazvuk je nyni u déti mozné apliko-
vatintraluminalné do mocového méchyte a bez pouziti ionizujiciho
zafeni usnadiiuji sledovani funkce mocového méchyte, dovoluji
zobrazit vezikoureteralni reflux i stav uretry pii mikci. Metody
3D postprocessingu se uplatnuji v detailnim zobrazeni dychacich
cest a plic, virtudlni realita i 3D tisk usnadnuji nejen diagnosti-
ku, ale i pfedstavu o sloZitych topoanatomickych pomérech pro
indikujici kliniky

Zavér: Zobrazovaci metody jsou nedilnou soucasti procesu tvorby
diagnézy pacienta, novymi metodami zavadénymi do jednotlivych
odvétvi diagnostiky poskytuji Siroky pohled do funkénich stavii
organizmu a umoziuji lep$i topoanatomické pochopeni situace
pro indikujici kliniky.
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Symposium S-SA2 - Aktuality v primarni pediatrické péci

REFORMA PRIMARNI PECE O DETIV CR

OCKOVANI DETI, VYVOJ A AKTUALNI SITUACE

Hiilleova I,
SPLDD CR, PLDD Bystfice pod Hostynem

Sdéleni se zaméfuje na soucasnou podobu primarni péce o déti
v CR a jeji projedndvanou reformu. V poslednich letech je odborna
vefejnost v CR opakované informovana o personilni devastaci ces-
kého zdravotnictvi, vysokém vékovém priimeéru 1ékait a nedostatku
zdravotnich sester. Prakticti 1ékafi pro déti a dorost (PLDD) patii
svym vysokym vékovym prumeérem mezi ty odbornosti, které jsou
ohrozeny nejvice.

Cilem tohoto sdéleni, je odpovédét na nasledujici otazky. Jaka
je soucasna situace PLDD? Jaka hlavni témata se v rdmci pracovni
skupiny pro reformu primarni péce, ktera byla zfizena na MZ CR,
diskutuji? Jak motivovat absolventy 1lékatskych fakult k praci v pri-
marn{ péci o déti, jak je motivovat k praci na venkové a v oblastech
s nedostatecné zajisténou primarni péci? Sdéleni vyuziva vystupt
ze SWOT analyz jednotlivych pracovnich podskupin, které se nejen
témito otdzkami intenzivné zabyvaji. Soucasti reformy primarni
péce jsou takeé tolik diskutovana témata, jako je vzdélavani budou-
cich pediatrt a zajisténi LPS.

Zavérem: Zastupci PLDD se snazi do pfipravované reformy pri-
marni péce definovat priority, které povedou k zajisténé kvalitni
a dostupné primarni péce o déti v CR, k posileni jeji kompetence
a snazi se koncepcné fesit problematiku LPS.
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Cabrnochova H.
Institut postgradudlniho vzdéldvdni ve zdravotnictvi (IPVZ), Katedra Praktického
1ékarstvi pro déti a dorost, Praha

Zakonem definovand povinnost ockovani se v Ceské republice tyka
ockovani proti deviti nemocem. Dalsi plo$na oc¢kovani byla v po-
slednich letech zavadéna jako hrazend, ale nepovinna. V roce 2010
bylo zavedeno o¢kovani proti pneumokokovym nakazam u kojencti
a pro rizikové skupiny déti do 5 let, v roce 2012 proti humannimu
papillomaviru (HPV) u divek, od ledna letosniho roku i u chlapca.

V poslednich letech jsme svédky klesajici proockovanosti déti
nejen u ockovani nepovinnych, ale i v ptipadé povinnych ockovani.
Nejedna se ale pouze o problém odmitani ockovani, ale ve vétsi
mite o odkladani ockovani do pozdéjsiho véku, ptipadné ockovani
v jiném schématu, neZ stanovi vyhlddka o o¢kovani. Ciste¢nou
napravu méla zajistit novelizace této vyhlasky, ktera méla upies-
nit intervaly pro podani divek, stanovit podminky pro mozné
vyuziti vakcin pro doo¢kovani v pozdéjsim véku z definovanych
dtvodi. Upravou vyhlasky doslo k poklesu poétu aplikovanych
davek povinného ockovani u déti z ptivodnich 8 davek na 7, pro-
dlouzil se interval mezi podanim prvni davky proti spalnickdm,
pfiusnicim, zardénkam (MMR). NarGst poctu hlasenych pfipadi
spalnidek v okolnich zemich, ale bohuZel i v Ceské republice je
piimy dtsledek klesajici proockovanosti proti této nemoci. Pravé
omezeni vékového limitu pro podani prvni davky proti spalnickam
mélo zvysit proockovanost a predevsim zamezit odkladan{ tohoto
ockovani do pozdéjsiho véku. Vyresit situaci pomaha i konsensus
odbornych spolecnosti tykajici se ockovani nedonoSenych déti,



déti s neurologickym onemocnénim. To vSe klade zvySené naroky
na vzdélavani 1ékatt v této problematice napii¢ odbornostmi,
vzdélavani pediatri musi byt celoZivotni.

Legislativni dprava povinnosti o¢kovani bude i do budoucna
predmétem diskusi, obdobnd situace nastala i v okolnich statech,
nové tuto povinnost zavadi Italie a Francie. Nové musime diskuto-
vat piistup k neockovanym détem, legislativné definovat pravo na
odskodnéni nasledkd po o¢kovani. Oc¢kovani déti je nejuicinnéjsim
nastrojem prevence infek¢énich onemocnéni, je tieba zvysit infor-
movanost vefejnosti o prospésnosti ockovani.

AKTUALNI VYSKYT RIZIKOVYCH FAKTORU
ISCHEMICKE CHOROBY SRDECNI U DETI V CR

Prochizka B.!, Kraténova J.2, Zejglicova K.2, Puklova V.2,
Urbanova Z.}

'0dbornd spolecnost praktickych 1ékar(i pro déti a dorost

Stdtni zdravotni tstav, Praha

3Klinika détského a dorostového 1ékarstvi1. LF UK a VEN, Praha

0d roku 1994 jsou dle zdravotniho fadu soucasti preventivni péce
o déti v CR otazky rizikovych faktorti asného rozvoje ischemické
choroby srdecni. Od konce 90. let autofi sleduji v détské populaci
vyskyt jednotlivych rizikovych faktord.

Cilem prace bylo zjistit aktudlni vyskyt jednotlivych rizikovych
faktort ischemické choroby srde¢ni v détské populaci Ceské repub-
liky v roce 2016.

Metody: Jednalo se o dotaznikovou studii provadénou v ordi-
nacich praktickych 1ékafti pro déti a dorost. BEhem preventivnich
vySetfeniv5, 9, 13a17 letech byla ziskdvana data ohledné rizikové
rodinné anamnézy z hlediska ¢asného rozvoje srdecné-cévnich
onemocnéni, délka kojeni, dale antropologické parametry vyset-
fovanych déti a hodnoty tlaku krve. U déti se zvySenym rizikem
pak byly provedeny odbéry ke zjisténi hladin krevnich tukd.
Soucasti dotazniku byla pohybova anamnéza (pocet hodin ak-
tivniho pohybu za tyden, organizovana a neorganizovana), dale
délka pobytu u pocitace, tabletu nebo televize, aktivni koufeni.
Veskera zjisténa data byla zapsana do dotaznikil a potom statis-
ticky vyhodnocena.

Vysledky: Byla ziskana data od 46 praktickych détskych 1ékatd
tykajici se 5132 déti, z toho bylo 1313 déti pétiletych, 1319 devitiletych,
1292 tfinactiletych a 1208 sedmndctiletych dorostencii. Déti s rizikem
¢asného rozvoje srde¢né-cévnich onemocnéni bylo 23 %, dochazi
k pomalému poklesu téchto déti oproti minulym studiim. Nar@st
obéznich déti se tykal predev§im déti Skolnich a dorostencii-chlapca.
Vyskyt hypertenze v primeéru u 4 % déti. Primérna hladina choleste-
rolu byla 4,25, LDL2,51 HDL1,43a TG 1,00 mmol/l. Normalni pfijem
jodu mélo pouze 25 % déti, 68 % ma piijem jodu vysoky.

Zavér: Studie prokazala nartist obéznich skolnich déti a chlapc@
v dorostovém véku oproti minulym pracim. Hladiny krevnich lipida
zlistavaji po poklesu hodnot v devadesatych letech dlouhodobé sta-
bilni, stejné jako vyskyt hypertenze. Obezita déti souvisi predevsim
s irovni pohybové aktivity, byla prokdzana i souvislost s délkou
kojeni. Vyskyt hypertenze opét souvisi s télesnou hmotnosti a pohy-
bovou anamnézou. Alarmujici je vysoky piijem jédu u Ceskych déti.

METODY RYCHLE DIAGNOSTIKY V ORDINACI
PRAKTICKEHO LEKARE PRO DETI A DOROST

Zima Z.!, Sebkova A 2
'Ordinace PLDD, Pediatrie ZRAK, Litomérice
Ordinace PLDD, Plzen

V poslednich 50 letech dochazi prudkému rozvoji pomocnych
vySetfovacich metod v mediciné prvniho kontaktu. V primarni
péci je idedlni moznost vyuziti metod rychlé diagnostiky v misté
péce o pacienta (POCT), protoZe tento pristup odpovida naplni pra-
ce 1ékare v primarni péci. Tedy rychlé zhodnoceni stavu pacienta
v podminkach omezené moznosti konzilidrnich vysetfeni.

Nové vznikajici metody rychlé diagnostiky jsou koncipovany

s minimalnimi naroky na riziko chybovosti jak v preanalytické,
tak v analytické ¢asti vySetfeni. Tedy vySetfeni lze provadét nejen
vordinaci PLDD, ale i v podminkach s daleko mens$im komfortem.
Kvyznamnému pokroku doslo nejen v oblasti vyvoje metod bioche-
mického a hematologického stanoveni, ale i na poli kultivacnich
vySetfeni a zobrazovacich metod. Smyslem vyuzivani metod rychlé
diagnostiky je provadéni vysetfeni v misté péce o dité, ¢imz docha-
z{ k vyraznému zkraceni doby vysetfeni a dostupnosti vysledku.
Stejné také odpada nutnost transportu materidlu do laboratote,
inasledného predani vysledku zpét, a redukci rizika chyby lidského
faktoru pti tomto pfeddvani. Mezi nevyhodami POCT metod je nutno
vyzdvihnout vys$$i cenu samotného vySetfeni ve srovnani s béZné
dostupnymi laboratornimi metodikami. Také u nékterych analytii
vyvstava problém kontroly kvality, pfedevsim externi.
Sitenymi metodami vySetfeni typu POCT (point of care testing), ale
také s vyhledem do budoucna v tomto sméru. Stejné tak se stavajici
realitou a moznostmi vyuZiti téchto metod v ordinaci praktického
1ékate pro déti a dorost.

Zavérem je mozno konstatovat, Ze metody POCT maji v ordinaci
PLDD své pevné misto. Prispély k dynamickému rozvoji primarni péce
nejen o détské pacienty, ale i mediciny vjinych oblastech. Vyznamnou
meérou se také metody rychlé diagnostiky podileji na velké zméné zpi-
sobu a charakteru prace 1ékate prvniho kontaktu. Nezpochybnitelny
vliv ma jejich zavadéni do praxe PLDD také na zménach v diagnostic-
kych a 1écebnych postupech u mnoha nosologickych jednotek.
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NOVE METODY V LECBE SRDECNIHO SELHANI
U DETI - MECHANICKE SRDECNI PODPORY

Koubsky K., Vojtovic P,
Détskeé kardiocentrum 2. LF UK a FN Motol, Praha

Uvod: Dlouhodobé mechanické srde¢ni podpory jsou jednou
z moznosti 1é¢by farmakologicky nezvladatelného srde¢niho se-

lhani. Lze je pouzit i u déti a pacient maZe byt na podpofe fadu
mésicl. Indikaci je nejcastéji bridge to recovery (pfeklenuti doby
nutné k zotaveni funkce srdce) nebo bridge to transplant (nahrada
funkce srdce, aby se pacient dockal darcovského organu), méné casto
bridge to candidacy (podpora diastolicky selhavajici levé komory,
aby doslo k poklesu plicni hypertenze a pacient byl indikovatelny
k transplantaci).
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Cil: Prezentovat na kazuistikach zkusenosti Détského kardiocen-
tra s dlouhodobymi mechanickymi srde¢nimi podporami.

Vysledky: Dlouhodobou mechanickou srde¢ni podporu jsme
v Détském kardiocentru pouZili u tfi pacientti. U dvou pacientii
byla pouzita podpora Heartware, kterou tvoii plné implantabilni
centrifugalni cerpadlo generujici kontinualni priitok. Z téla pacienta
je vyveden pouze napajeci kabel a miiZe tedy byt propustén do am-
bulantniho sledovani. Tuto podporu lze pouzit pouze u vétsich déti
s hmotnosti nad cca 15 kg. Indikace byla u jednoho pacienta bridge
to transplant a u druhého bridge to candidacy. Délka podpory byla
1352195 dnd a oba pacienti byli ispésné transplantovani.

U jednoho pacienta byla pouzita podpora Berlin Heart Excor v in-
dikaci bridge to transplant. Jedna se o parakorporalni pneumatické
Cerpadlo s pulzatilnim priitokem. Pacient musi byt trvale pfipojen
k tidici jednotce a hospitalizovan. Tato podpora je v soucasné dobé
jedina, kterd 1ze pouzit u malych déti. Pouzili jsme ji u 19mésicni-
ho batolete, délka podpory byla 124 dnti a pacient byl poté rovnéz
Uspésné transplantovan.

Zaveér: Dlouhodobé mechanické srde¢ni podpory pfinesly zasadni
zménu v péci o pacienty v termindlnim stadiu srde¢niho selhdni
a méni jejich prognézu z pohledu doZit se zotaveni srde¢ni funkce
nebo transplantace srdce.

NOVE VYSETROVACI METODY V PLICNI FUNKCNI
DIAGNOSTICE

Koucky V., SulcJ., Dousova T., Pohunek P,
Pediatrickd Klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Funkéni vysetfeni plic md zasadni vyznam v pneumologii, uplat-
niuje se nejen v ramci diagnostiky, ale soucasné i pfi hodnoceni
zavaznosti a vyvoje plicniho postiZeni. V détském véku ma fadu
specifik, a to zejména u déti nespolupracujicich, kde je tfeba vyuzit
modifikované vySetfovaci postupy. V poslednich patnicti letech byla
do klinické praxe v Ceské republice zavedena fada novych metod.
V prvé fadé se jedna o kombinované vySetfeni nespolupracujicich
déti zahrnujici détskou bodypletysmografii, analyzu klidového
dechového vzoru, méfeni poddajnosti a odporu dychaciho traktu
okluznimi technikami a metodu thorako-abdominalni komprese.
Pro déti od véku kolem 2 let se stala dostupnou impulzni oscilometrie
avnedavné dobé pribyli test vicedechového vyplavovani inertniho
plynu z plic. Ke klinickému vyuziti jsou k dispozici i bronchodilatac-
ni testy vyuzivajici hodnoceni zmén vysoce senzitivnich parametrd.

Ackoliv 1ze plicni funkéni diagnostiku u nespolupracujicich déti
vyuZzit v nejriznéjsich situacich, v praxi se nejcastéji setkivame
s nasledujicimi indikacemi:

1. Opakované obstrukéni stavy kojencti a batolat - klinicka otazka
se tyka smysluplnosti nasazeni dlouhodobé antiastmatické 1é¢by.

2. Perzistujici tachypnoe/dyspnoe - jedny z prvnich pfiznakd plic-
niho onemocnéni malych déti. Pokud pfetrvavaji déle nez 6 tydnt
nebo se vyskytuji jednoznacné mimo infekt, vyzaduji podrobnéjsi
vySetfeni, optimalné vcetné plicnich funkci, které mohou diagné-
zu posunout smérem k obliterujici bronchiolitidé nebo difiznimu
onemocnéni plicniho parenchymu.
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3. Cysticka fibréza - u pacientil z novorozeneckého skriningu
provadime vySetfeni funkce plic v prvnich dvou letech Zivota s cilem
ohodnotit tiZi plicniho postiZeni. U zvlast rizikovych zintenziviiu-
jeme terapii.

Zavérem lze konstatovat, Ze v soucasné dobé piedstavuje vySet-
feni plicnich funkci u nespolupracujicich déti klinicky relevantni
nastroj. U peclivé indikovanych pacienti mtZe podstatné prispét
k optimalizaci jejich diagnostického ¢i 1é¢ebného postupu. Pii in-
dikaci je vSak tfeba zohlednit i jejich limitace (technicka a ¢asova
naroc¢nost, mald dostupnost).

ANALYZA UKAZOVATELOV DOJCENSKE] A DETSKE]J
UMRTNOSTI, JEJ SPECIFIKA A TRENDY V REGIONE
VYCHODNEHO SLOVENSKA

Kuchta M.}, Koval'J.2
'Klinika deti a dorastu LF UPJS a DEN KoSice, Slovenskd republika
Klinika pediatrie FNsP]. A. Reimana, PreSov, Slovenskd republika

Uvod: Analyzy detskej a najmi dojenskej imrtnosti (DU) st vy-
znamnym nastrojom na sledovanie kvality zdravotnej starostlivosti
onajmladsiu populdciu, na sledovanie faktorov, ktoré ju ovplyviiuja
aj mimo zdravotnictva, na prijimanie opatreni na jej zlepsenie, ale
je vjznamnym ukazovatelom demografickych a ekonomickych $ta-
tistik. Rozbory tmrtnosti det{ sa konajd a vyhodnocuji kazdorocne
uz niekolko desatroci. St organizované krajskymi odbornikmi pre
pediatriu a neonatoldgiu.

Ciel’: Na zdklade vysledkov Standardizovanych ukazovatelov dmrt-
nosti deti v PreSovskom a Kosickom regione za rok 2016 autori ana-
lyzuju faktory, ktoré ich najviac ovplyvnili. Retrospektivne, za vyse
15 rokov, st zhodnotené trendy imrtnosti vo vychodoslovenskom
regione (administrativne spadajicom do PreSovského a Kosického
vy$§ieho tizemného celku) a porovnavaji ich s vysledkami v Ceskej
republike a v Eurépskej tnii.

Metddy: Na zistenie absolitnych a relativnych hodnét detskej Gmrt-
nosti vregiéne vychodného Slovenska autori pouZili, podla Standardov
Ministerstva zdravotnictva SR, hldsenia primarov detskych oddeleni
zuvedenej oblasti za rok 2016. Nasledne zhodnotili trendy a porovnavali
ziskané tdaje s oficidlnymi iidajmi v Ceskej republike a EU.

Vysledky: Ukazovatele DU v regiéne maju v intervale poslednych
15 rokov oscilujuci charakter a len velmi mierne klesajici trend.

Za 10k 2016 bola DU na tirovni 8,07 %., avsak DU rémskej populacie
bola 18,9 %.. DU by bez Rémov predstavovala 3,43 %.. Pre porovnanie
hodnota DU v roku 2016 bola na Slovensku 5,2 %o, v Ceskej republike
2,6 %0 aVEU 4,0 %.. V regidne existuju vyrazné rozdiely v imrtnosti
deti medzi jednotlivymi okresmi. Pretrvava vysoky podiel infekcii na
umrtnosti deti nad 1 rok, nezmenena je imrtnost na trazy (31,9 %
zo vSetkych tmrti). Na vysledky vyrazne vplyvaju socidlne faktory
a nizka droven zdravotného uvedomenia, ¢o rezultuje napr. vo
vysokom pocte imrti deti doma. Z absolitneho poctu ponovorode-
neckych umrti (32), zomrelo doma 16 dojciat.

Zavery: Na rieSenie $pecifickych problémov, ovplyviiujicich det-
skila najma dojcenskd imrtnost na vychode Slovenska, je potrebny
komplexny pristup viacerych rezortov a nevyhnutné investicie.
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NOVE MOZNOSTI LECBY PRO DRIVE NELECITELNA
GENETICKY PODMINENA NERVOSVALOVA
ONEMOCNENI

Haberlova J.
Neuromuskuldrni centrum, Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN Motol, Praha

Vrozena nervosvalova onemocnéni v détském véku jsou vzacna
onemocnéni, kterd postihuji sval, nervosvalovou Stérbinu ¢i peri-
ferni nerv. Klinicky se tato onemocnéni projevuji zejména svalovou
slabosti. Celkové se v CR jednd o stovky aZ tisice détskych pacientd,
ktefi se navzajem lisi pfi¢inou, symptomy, tizi obtiZi, progresi,
moznymi komplikacemi, moznostmi 1écby.

V poslednich letech i u téchto nemoci je velky nariist novych zna-
a 1écby. Aktudlné, béhem poslednich 3 let, byly v USA ¢i Evropé
registrovany 3 1éky pro dfive nelécitelna onemocnéni. Jedna se
o0 1ék Translarna, ktery je vhodny pro chlapce se svalovou dystrofii
typ Duchenne (DMD), kde pficinou je bodova mutace s predcas-
nym stopkodonem, dale 1ék Exondys 51, ktery je vhodny taktéZ pro
DMD pacienty ale s mutaci ovlivnitelnou exon skippingem 51 a 1ék
Spinraza, vhodny pro pacienty s diagnézou spinalni svalova atro-
fie. VSechny 3 1éky jsou 1éky nové generace, ktera ovliviiuje prepis
genetické informace a tim umozriuje tvorbu chybéjici bilkoviny.
Vyvoj téchto 1éka trval nékdy i desitky let, a proto cena téchto 1€kt
je enormni, pohybuje se v fadech milion{ korun ro¢né na dité.

Béhem prezentace budou sdéleny zakladni informace o principu
ucinku, probéhlych klinickych studiich a indikac¢nich kritériich
u jednotlivych 1éki véetné osobnich zku$enosti autora.

Prdce byla podpofena nadaci Pohyb bez pomoci.

NOVE TERAPIE CYSTICKE FIBROZY

Dousova T.!, Fiirstova E.!, Dfevinek P.2
"Pediatrickd klinika 2. LF UK a EN Motol, Praha
2Ustav 1ékafské mikrobiologie 2. LF UK a EN Motol, Praha

Cysticka fibréza (CF) je monogenné podminéné onemocnéni, je-
conductance regulator). Dlouhodobé v§echny moznosti 1écby CF
predstavovaly 1é¢bu symptomatickou, soucasti standardni péce se
v poslednich letech pro stale vétsi skupinu pacientti stava i 1écba
kauzalni.

Na podkladé mechanismu vzniku defektniho proteinu byly mu-
tace CFTR genu rozdéleny do 7 funkénich tfid, které soucasné na-
pomdhaji predurdit mozny ucinek kauzalni terapie. Tu v soucasné
dobé predstavuji CFTR modulatory (tzv. potenciatory a korektory),
a to pro kombinace mutaci vyskytujicich se u pfiblizné 45 % vSech
pacientl s CF (mutace II., III., IV, a V. funk¢ni tiidy). Stale je zde

vét§inova skupina pacientli nesoucich tzv. ultra vzicné mutace, pro
které je zatim lécba nedostupnd. Tyto mutace postihuji celosvétové
pouze nékolik jednotlivcil, velkou vyzvu predstavuje nejen diagnos-
tika CF, ale i mozna predikce odpovédi na 1é¢bu modulatory, kterou
nelze z praktickych diivodli urcit cestou standardni klinické studie.

Pro tyto tcely byly navrhnuty rizné biomarkery, z nichz se jed-
nim z nejslibnéjsich zdaji byt intestindlni organoidy. V ptipadé
zdravého jedince zplisobi CFTR protein exprimovany na apikalni
membrané organoidu po stimulaci forskolinem zvySené proudéni
iontdl a vody do lumen organoidu, a tim i objektivné méfitelné
zvétSeni jeho objemu, bobtnani (FIS, forskolin induced swelling).
FIS umozniuje sledovat miru funkcénosti CFTR proteinu, a soucasné
in vitro predikovat moznou miru odpovédi kazdého jednotlivého
pacienta na novou terapii.

Specificka kauzalni 1é¢ba pro urcité funkeni tfidy mutaci se
postupné stava soucasti standardni terapie CF. Volba vhodnych
biomarker@ uréenych k méfeni miry dysfunkce CFTR proteinu
umoznuje vytvorit zaklad personalizované terapie s cilem prediko-
vat moznou miru odpovédi kazdého jednotlivého pacienta na nové
typy CFTR modulatorti, a tim vytvorit zaklad pro personalizovanou
1é¢bu pacientd s CE.

AUTOINFLAMATORNI ONEMOCNENI - NOVE
POZNATKY A BIOLOGICKA TERAPIE

Sediva A,
Ustav imunologie 2. LF UK a FN Motol, Praha

Uvod: Autoinflamatorni onemocnéni jsou pfedstavovana jednot-
livymi a riznorodymi onemocnénimi, které jsou spojeny jejich za-
nétlivym charakterem. Plivodni klasické jednotky, jako je Familiarni
stfedozemni horecka a Hyper IgD syndrom jsou nyni doplriovany
mnoha dal$imi onemocnénimi, které zasahuji do regulace zanétlivé
odpovédi. Soucasné se odhaluje detailni podstata téchto onemocnéni,
kterd umoznuje v mnoha ptipadech jejich cilenou 1écbu.

Cil a metody: Piehled autoinflamatornich onemocnéni véetné
recentné popsanych jednotek jako jsou monogenni vaskulitidy
a interferonopatie. Popis moznych terapeutickych zdsah véetné
biologické terapie.

Vysledky: Dokumentace G¢innosti terapie na kazuistickych sdé-
lenich (HIMS, EMF, recidivujici perikarditidy). Pouziti blokady IL-1
vede k velmi d¢innému ovlivnéni klinickych pfiznakd.

Zavér: Poznani presné patogeneze autoinflamatornich stavi
umoznilo jejich cilenou terapii. Ta se zamétuje hlavné na ovlivnéni
aktivace inflamazomu. Nejroz§itenéj$i moznosti je blokdda IL-1, kde
je mozné u déti vyuzit antagonistu receptoru pro IL-1 ¢i monoklonal-
ni protilatky. Z dalsich biologickych terapii je v urcitych ptipadech
indikovana blokdda TNF. Pfedpokladem pro tispésné nasazenou
1é¢bu je pfesnd molekularni diagnostika, ktera predstavuje vyzvu
pro diagnostické laboratote.
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Symposium S-SA5 - Nové postupy v novorozenecké intenzivni péci

AUTOMATIZOVANA ,,CLOSED-LOOP* REGULACE FiO,
U NEDONOSENYCH NOVOROZENCU

Zoban P,
Novorozenecké oddéleni Gynekologicko-porodnickeé Kliniky 2. LF UK a FN Motol,
Praha

Uvod: Lécba kyslikem je standardni souéasti intenzivni péce
o novorozence. Nedostatek kysliku ohroZuje novorozence imrtim
nebo organovym poskozenim. Naopak pfili§ mnoho kysliku mtze
vyvolat oxida¢ni stres a s nim souvisejici komplikace typu retino-
patie nedono$enych déti (ROP). Proto je nezbytné, zejména u velmi
a extrémné nedonosenych déti, priibézné monitorovat saturaci
krve kyslikem pulzni oximetrii (Sp0O,) a udrzovat ji v pozadovaném
rozmez{ manudlni titraci frakce vdechovaného kysliku (FiO,). Timto
zplisobem se vSak dafi udrzovat SpO, v uréeném rozmezi pouze po
50 % celkové délky podavani kysliku.

Cil sdéleni: Cilem sdéleni je pfedstavit novy pfistup ke kontrole
oxygenace nedonosenych novorozencti pomoci automatizované
regulace FiO, s uzavienou smyckou (automated closed-loop control
poznatky.

Metoda a FiO,, zptisob hodnoceni: Standardni soucasti A-FiO,
tvoti pulzni oximetr, zdroj medicinalnich plynt (vzduch/kyslik) se
smésovacem plynt a piislusny software, prabézné regulujici ,ti-
mining*“ a rozsah korekci FiO,. V neonatologii se nejcastéji pouziva
adaptivni A-FiO,, zaloZeny na PDI (proportional-integral-derivate)
algoritmu. Kritéria testujici efektivitu algoritm A-FiO, zahrnova-
la: a) procentudlni vyjadieni celkové délky oxygenoterapie s SpO,
ve stanoveném rozmezi normoxémie, hypoxémie a hyperoxémie;
b) pocet 60 sekundovych epizod SpO, pod 85 %, resp. nad 95 %;
a c) poet manualnich korekeci FiO, personalem. PfestoZe ti¢innost
algoritm byla ekvivalentni, zda se, Ze adaptivni model s PDI algo-

Zavéry: Dosavadni zkuSenosti ukazuji, Ze A-FiO, systémy u nedo-
nosenych novorozenct s invazivni i neinvazivni respira¢ni podporou
prodluzuji setrvani SpO, ve vymezeném rozmezi, redukuji episody
hyperoxémie a hypoxémie a omezuji manualni korekce FiO, oSet-
fujicim personalem. V experimentu na jehnatech A-FiO,fungovala
izarychle se ménicich fyziologickych podminek béhem resuscitace
a branila pfed hyperoxémii.

MONITORACE CEREBRALNI REGIONALNI SATURACE
PRI DIAGNOSTICE A LECBE PDA

Wiedermannova H.'?, Burckova H.!, Stofira J.!
'0ddéleni Neonatologie, FN Ostrava
Lékarskd fakulta OU, Ostrava

Uvod: Near infrared spectroscopy (NIRS) je neinvazivni meto-
da méfeni regionalni saturace v tkanich prostfednictvim zmén
v stupni oxygenace hemoglobinu. Nejvice se pouziva k méfeni
zmén v mozkové tkani, ale je mozné ji pouzit i pro méfeni zmén
vjinych ¢astech téla, napiiklad organt dutiny bfisni. Jeji vyhodou
je neinvazivita méfeni. Jedna se o méfeni absorpce infracerveného
spektra mezi 700-1000 nm. Absorpcni svétlo pro oxyhemoglobin
a deoxyhemoglobin je v této vinové délce odlisné, takze je mozné

CESKO - SLOVENSKA PEDIATRIE  2018,73,S1

urcit koncentracni zmény oxy a deoxyhemoglobinu v méfené tkani,
v nasem ptipadé v tkani mozkové.

Cil, metoda: Nase oddéleni pouzivalo monitoraci regionalni sa-
turace mozkové tkané (rScO,) metodou NIRS v piipadé asfyktickych
novorozencl, ktefi byli indikovani k celotélové fizené hypotermii.
0d ledna 2018 jsme zacali pouzivat tuto metodu u nezralych novoro-
zencl (narozenych mezi 26.-32. t.g.), u kterych byl diagnostikovan
echokardiograficky (echocg) otevieny ductus arteriosus (DAP).
Monitoraci regionalni saturace mozkové tkaneé jsme pak porovnavali
s echokardiografickym nalezem, ktery byl v pravidelnych intervalech
kontrolovan. Doba mezi porodem a potvrzenim DAP byla u sledo-
vanych pacientd rizna. Cilem bylo zjistit, jak oteviena tepenna
ducej mize ovlivnit regionalni saturaci mozkové tkané, a nasledné
ijeji zmény po farmakologickém uzavéru a zda jeji aktualni zmény
logického vySetfeni a indikaci k 16¢bé.

U vsech déti byla v pravidelnych intervalech monitorovana ar-
teridlni saturace, krevni tlak (invazivné ¢i neinvazivné), rSco,
anasledné vypoctena hodnota cFTOE (frakce kysliku extrahovaného
mozkovou tkani), v pravidelnych intervalech echokardiografické
vySetfeni.

Vysledky, zavér: Vzhledem ke kratkému obdobf je soubor pacien-
t maly a vysledky pfedkladdme na jednotlivych pfipadech. I tak je
jiZ zfejmé, Ze metoda NIRS muZe byt velmi ndpomocna pfi indikaci
k ¢asnéjsimu a castéjsimu kardiologickému vySetfeni a nasledné
farmakologickému uzavéru.

MENE INVAZIVNI PODANI SURFAKTANTU (LISA)
NEDONOSENYM NOVOROZENCUM S VELMI NiZKOU
PORODNI HMOTNOSTI

Dort J., Matas M., Mockova A., Cadovd M., Prajka J.,
Pomahacova T.,Videniska A.
Neonatologické oddéleni, Fakultni nemocnice, Plzefi

Uvod: Intenzivni péce v neonatologii se od 90. let minulého stoleti
rozviji cestou snizovani invazivity. Prakticky se jednalo o vyuZziti
metod neinvazivni ventilacni podpory jako CPAP, N-IPPV, HFNC
jako metod prvni volby pfed konvencni mechanickou ventilaci.
Dal$im krokem bylo omezeni invazivity v souvislosti s aplikaci
surfaktantu. Bylo zahédjeno zavedeni endotrachedlni kanyly pou-
ze na dobu vlastniho podani surfaktantu, tj. metodou INSURE
(Intubace-Surfaktant-Extubace). V poslednich nékolika letech byla
publikovana tada studii, pfi nichZ endotrachealni intubace byla
zcela vyfazena a nahrazena podanim surfaktantu do trachey tenkym
katetrem pii zachované spontanni ventilaci. Jiz prvni vysledky této
méné invazivni metody podani surfaktantu (less invasive surfactant
administration - LISA) ukazovaly jasny piinos v podobé sniZeni po-
tfeby mechanické ventilace a vyskytu bronchopulmonalni dysplazie.
Na zakladé piiznivych vysledkd publikovanych studif autofi zavedli
metodu LISA do klinické praxe.

Cil: Cilem bylo porovnat rozdily ve vysledcich u déti v obou sku-
pinach (LISA a INSURE).

Metody: Postup LISA je nasledujici: Katetr o malém primeéru
(1,7 mm) se zavede do trachey ditéte béhem laryngoskopické vizua-
lizace hlasivek pii zachovaném spontannim dychani a pokracujici
nazalni ventila¢ni podpote CPAP. Hloubka zavedeni je stejna jako
pti endotrachedlni intubaci. Katetr se fixuje ve spravné poloze pouze



prsty. Davka surfaktantu 200 mg/kg se aplikuje jedinym bolusem
béhem 1-3 minut, po aplikaci se katetr okamzité odstrani.
Vysledky publikovanych studii jsou doplnény vlastnimi zku-
Senostmi autor@. Autofi provedli randomizovanou prospektivni
studii, kontrolni skupinu tvofily déti, 1é¢ené metodou INSURE. Stav
déti z hlediska dalsiho vyvoje syndromu dechové tisné a potieby
ventilacni podpory byl dale sledovan. Hlavnimi porovnavanymi
parametry byl vyskyt BPD, popiipadé tmrti, dal$imi parametry

ABSTRAKTA

byly potfeba mechanické ventilace, vyskyt komorového krvaceni,
hmotnostni piirtstek.

Vysledky: V obdobi od dubna 2014 do bfezna 2018 bylo do vy-
Setfované skupiny (LISA) zafazeno 73 déti. Data budou statisticky
zpracovana.

Zaveér: LISA je bezpetnd metoda podani surfaktantu nedonosenym
détem, snizuje potfebu mechanické ventilace u déti se syndromem
dechové tisné a sniZuje vyskyt bronchopulmonalni dysplazie.

SYMPOSIA ,,0D PRIZNAKU K DIAGNOZE*

Symposium S-PD1 - Pfibéh kojeneckého ekzému
(cartilage-hair hypoplasia s casnou manifestaci SCID a 1écbou TKD)

PRIBEH KOJENECKEHO EKZEMU - PRVNI CAST ANEB
VIKTORIA ZNAMENA VITEZSTVI

Prochazka B., Prochazkova M.
Pracovisté Praktického lékarstvi pro déti a dorost a détské kardiologie, Kutnd Hora

Kazuistika hol¢icky s kombinovanym tézkym defektem imunity
v ramci syndromu - Cartilage-Hair hypoplazia.

Z1. fyziologické gravidity. Pfi prenatdlnim sonografickém vysetfeni
ploduv 36. tydnu zjistény kratsi kosti dolnich koncetin a konzultovan
genetik. Po rozhovoru s rodici bylo od invazivni prenatalni diagnos-
tiky ustoupeno a doporuceno genetické vysetfeni v 6 mésicich véku.
Porod v 39. tydnu, spontanni, zahlavim, PH 3260 g/47 cm, poporodni
prubéh bez komplikaci, normalni adaptace, opét napadny nepomeér
délky koncetin a hlavy. Pfi vySetfenich v ordinaci v7 a 14 dnech véku
popsana celkem napadna disproporce délky koncetin a velikosti hlavy,
Kkli¢ni kosti bez patologie, jinak organovy nalez v normeé. Vyrostla jen
0,5 cm a méla normalni vahovy prirstek. Ve véku 5 tydnl prichazi
s 3dny trvajici progredujici generalizovanou dermatitidou charakteru
pemfigu s exfoliacemi. Vzhledem k zavaznosti nalezu hospitalizace
ve spadovém détském oddéleni. Dalsi kontakt nasledoval aZ po roce,
to jiZ po provedené transplantaci kostni dfené. V mezidobi genetické
vySetleni se zavérem Cartilage-Hair hypoplazia. V dalsim obdobi v nasi
ordinaci provadéna preventivni vySetfeni - riistova kfivka typicka pro
déti a achondroplazii, vakcinace - kromé hexavakciny a PCV 13 jeSté
pravidelné ockovani proti chiipce, varicele meningokokiim. Celou dobu
preventivni 1écba phenoxymethylpenicillinem, zpo¢atku i Herpesinem
a Sumetrolimem. Nemocnost béhem celé doby byla celkem mala,
2x 1éCena pro akutni otitidu AMO, jinak bézna nachlazeni.

Kazuistika by méla poukazat na vyskyt sice vzacnych, zato vsak
velmi nebezpecnych vrozenych imunodefektt, roli 1ékaiti v prvni
linii ve velmi diilezité dobé prvnich klinickych projevi.

Cely blok by mél znovu upozornit na desatero varovnych pfiznaki
zavaznych imunodefektd.

PRIBEH KOJENECKEHO EKZEMU - EPIZODA
NEMOCNICNI

Paukert J., Kopelentova E,
Détskeé oddéleni, Oblastni nemocnice Kolin, a.s.

Pacientka byla hospitalizovdna v mésici véku pro stafylokokové
impetigo s exfoliativni slozkou. Pri celkové antibiotické 1é¢bé a lo-

kalni péci o kiizi doslo k nekomplikovanému zhojeni. Hospitalizace
trvala osm dni. Za dva tydny po propusténi byla pacientka opét hos-
pitalizovana pro akutni priijmové onemocnéni rotavirové etiologie.
Pii infuzni hydrataci a symptomatické 1é¢bé se stav pacientky zprvu
zlepsil. Tteti den pobytu doslo k rovoji intersticidlni pneumonie
s rozvojem respiracni insuficience. Po doplnéni imunologického
vySetfeni zj. T-, B+, NK+ SCID. Pacientce byla doplnéna 1é¢ba cotri-
moxazolem k profylaxi infekce Pneumocystis jirovecii, antimykoticka
1écba a podana substituce imunoglobulind. K dalsi péci byla prelo-
Zena na transplantacni jednotku kliniky détské hematoonkologie
EN v Motole. Pobyt a pfiprava k transplantaci byly komplikovany
respiracni insuficienci pfi CMV pneumonitidé, enteroragii pfi pfetr-
vavajici rotavirové enterokolitidé. Podatilo se najit vhodného darce
a po stabilizaci stavu probéhla tspésna transplantace kmenovych
bunék krvetvorby.

Syndrom tézké kombinované imunodeficience (SCID) je hetero-
genni skupinou onemocnéni, ktera ale ma shodné klinické projevy.
Manifestuje se v prvnich Ctyfech az Sesti mésicich zivota opakova-
nymi zavaznymi infekcemi bakterialnimi, virovymi i mykotickymi,
které mohou byt zplisobeny oportunnimi patogeny. Dominuji
infekce respira¢ni a gastrointestinalni. Perzistujici prijmy vedou
k neprospivani ditéte. Casté je kozni postiZeni, at uz zptisobené
kozni infekci nebo GVHD reakci vyvolanou prenesenymi matefskymi
Tlymfocyty s projevy imitujicimi zavaznou atopickou dermatitidu.
V pediatrii jde o urgentni situaci. Pouze ¢asné stanovena diagnoéza,
kterd umozni adekvatni 1é¢bu, mtzZe vést k izdravé pacienta.

Klinické a laboratorni nilezy u SCID

» pozitivni rodinnd anamnéza

« Casna manifestace (v prvnich 4-6 mésicich Zivota)

» zavazné respiracni infekce (intersticialni pneumonie)

« protrahovany prijem

* neprospivani

« perzistujici kvasinkové infekce

* kozni zmény - dermatitida, erytrodermie

« lymfopenie (méné nez 2000/pl)

« polet CD3+ T lymfo pod 1500/p1)

* hypo-/agamaglobulinemie

« eozinofilie
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PRIBEH KOJENECKEHO EKZEMU - TRANSPLANTACE
KMENOVYCH BUNEK KRVETVORBY U DETI S TEZKOU
KOMBINOVANOU IMUNODEFICIENCI

Forminkovi R.!, Sedli¢ek P.!, Riha P.!, Keslova P.}, Hru$ik 0.},
Mejstiikova E.!, Frofikova E.!, Sediva A 2, Litzman J.}, Freiberger
T.%, Stary J.!

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

ZUstav imunologie 2. LF UK a FN Motol, Praha

0ddeleni Klinické imunologie a alergologie LF MU a FN u Sv. Anny, Brno
‘Genetickd laboratof Centra kardiovaskuldrni a transplantacni chirurgie, Brno

formam primarni imunodeficience. Manifestuje se zpravidla v prv-
nich mésicich Zivota a bez kauzalni 1é¢by byva letalni do jednoho roku
véku. Prvni alogenni transplantace kmenovych bunék krvetvorby
(SCT) u ditéte s SCID byla provedena v roce 1968. V soucasné dobé je
standardni 1é¢bou tohoto onemocnéni, 3leté preziti po SCT je u sou-
rozeneckych transplantaci 90 %, v ptipadé HLA identického nepfi-
buzného darce 80 %. Velmi dobrych vysledki je dosahovano zejména
u déti transplantovanych ve véku <3 mésice a bez aktivni infekce.

V letech 1995-2017 bylo ve FN Motol v Praze transplantovano pro
SCID 25 pacientti (19 chlapcd a 6 divek). Median véku v dobé 1. SCT

byl 6,9 mésici (1,5-59). Spektrum jednotlivych typt SCID je: X-SCID
(11), IL7Ra deficience (1), Artemis deficience (2), ADA deficience (1),
RAG-SCID (3), Omenniv syndrom (3), Cartilage hair hypoplasia (1),
SCID s neprokdzanou mutaci (3). Darcem $tépu byl u vétSiny pacientl
shodny nepiibuzny darce (19), u 3 pacientl HLA identicky sourozenec
a3 pacienttim byl podan T-depletovany $tép od haploidentického ro-
dinného darce. Zdrojem kmenovych bunék byly nejcastéji periferni
kmenové buriky (14), dale kostni dfen (7) a pupecnikova krev (4). Na
potransplantacni komplikace (toxicita, infekce ¢i GVHD) zemfelo
5/25 pacientii. Celkové pieZiti souboru je 80 %, 20 pacientli Zije
v dobrém klinickém stavu s iplnou normalizaci nebo vyznamnym
zlepSenim funkce imunitniho systému s medianem doby sledovani
99 mésict (7-267) po transplantaci.

SCT je ptes sva rizika velkou nadéji na vyléceni tohoto jinak
letalniho onemocnéni a jeji ispésnost je vyznamné zavisla na vcas-
ném stanoveni diagnézy a neodkladném provedeni transplantace.
Problematiku dokumentujeme na kazuistice pacientky dspé$né
transplantované pro casnou manifestaci SCID ve véku 2,7 mésice
neptibuzenskou pupecnikovou krvi, u niz byla nasledné stano-
vena a molekuldrné geneticky potvrzena diagnéza Cartilage hair
hypoplazia.

Podpora MZ CR - RVO, EN v Motole 00064203.

Symposium S-PD2 - Pfibéh urputné kandidozy

REKALCITRANTNI MYKOZA V ORDINACI PLDD

Krouzkova K.
Ambulance PLDD, Nemocnice Hofovice

Uvod: V ordinaci détského praktického lékate se bézné setkavame
s pseudomembranézni formou kandidézy dstni sliznice zndmou
jako soor a s plenkovou dermatitidou s kvasinkovou superinfekci
u novorozenci a kojencli. S vyzravanim imunitniho systému ty-
to kvasinkové infekce spontanné vymizi i bez specifické terapie,
v ipornéjsich piipadech se vyuziva antimykoticka 1écba. Kvasinkové
infekce u starsich déti nejsou bézné, pro tento vék jsou typické
mykotické infekce zoofilnimi dermatofyty od domacich mazlickd.
Vzacna v détském véku je i onychomykéza. Pokud se vyskytne,
byva to v rodinich, kde jeden z rodi¢ trpi masivni a recidivujici
onychomykézou.

Cil a metody: Bude popsan pfipad chlapce s projevy recidivujici
kandidézy kiiZe a sliznic a s destruujici onychomykdzou palcdi ru-
kou. Trnitd cesta ke spravné diagnéze byla mimo jiné zapiic¢inéna
istéhovanim rodiny, kdy chlapec do tfi let svého véku vystfidal tfi
registrujici praktické 1ékate. Dalsi velkou prekazkou bylo tihnuti
rodiny k alternativnim metodam s bagatelizaci obtiZi na vrub
stejného onemocnéni u jednoho z rodicti. Po nastaveni spravné
terapie a zlepseni klinického stavu chlapce se ruku v ruce zlepsila
i compliance celé rodiny.

Vysledky: Chronickd mukokutanni kandidéza je v ordinaci PLDD
vzacnd. Diagnostika a terapie patfi do rukou specializovanému
imunologickému pracovisti, nebot bézna imunologicka vysetfeni
mohou byt relativné normalni a antimykoticka terapie ma pouze
prechodny u¢inek, nebot po jejim vysazeni projevy zahy recidivuji.

Zavér: Pokud jsou kvasinkové infekce tiiporné probihajici nebo
se objevuji i u starsich déti a jsou antimykotickou terapii obtizné
1é¢itelné, ¢i po 16cbé opét recidivuji, mél by 1ékat primarni péce po-
myslet na imunitni deficienci a to zpravidla v oblasti bunécné imu-
nity a pacienta odeslat na specializované imunologické pracovisté.

CESKO - SLOVENSKA PEDIATRIE  2018,73,S1

CHRONICKA MUKOKUTANNI KANDIDOZA JAKO
PRIMARNI IMUNODEFICIENCE

Bloomfield M.,
Ustav imunologie 2. LF UK a FN Motol a Pediatrickd Klinika Thomayerovy
nemocnice, 1. LF UK, Praha

Uvod: Rozsahlejsi, atypické &i refrakterni mykotické infekce
mohou byt diisledkem primarni ¢i sekundarni poruchy funkce imu-
nitniho systému. Diky identifikaci monogennich defektl u pacient
se zavaznymi mykdzami se dafi odkryvat mechanismy antimyko-
tické obranyschopnosti, v jejichz stfedu stoji v ptipadé povrchovych
kvasinkovych infekci lymfocytarni subpopulace Thi7 a ptidruzené
signalizacni drahy. Pfikladem je chronickd mukokutanni kandi-
déza (CMC) na podkladé STAT1 mutace zjiSténd u prezentovaného
pacienta.

Cil a metody: Na klinickém pfipadu chlapce s téZkou chronickou
kandiddzou kliZe, nehtd a sliznic budou prezentovany aktudlni
poznatky o primdrnich imunodeficitech spojenych se zvySenou
nachylnosti k infekcim mikroskopickymi houbami, moznosti jejich
diagnostiky a 1écby.

Vysledky: Mykotické infekce jsou soucasti syndrom, jako jsou
napf. tézZka kombinovand imunodeficience, chronicka granuloma-
tézni choroba, kongenitalni neutropénie, LAD syndrom ¢i CARD9
deficience, pro néz jsou typické invazivni organové kandiddzy,
aspergilézy, hluboké dermatofytdzy, pneumocystové infekce nebo
kryptokokézy. Povrchové kvasinkové infekce v obrazu CMC doprovazi
napt. hyper IgE syndrom, autoimunitni polyendokrinopatii - kan-
diddzu - ektodermalni dysplazii, ale ve vice nez 50 % pripadi jsou
zplsobeny mutacemi ve STATI genu, jehoZ abnormalné zvysena
funkce vede k poruse diferenciace Th17 lymfocytii. Onemocnéni je
spojené s infek¢énimi a autoimunitnimi komplikacemi, rizikem
vzniku cévnich aneuryzmat a malignit. Rutinni imunologicka vyset-
feni mohou byt viceméné normdlni. Diagnézu lze stanovit pomoci
genetického vysetfeni a cilenych funkénich testtl. Zakladni 1écba,



spocivajici v dlouhodobé antimykotické profylaxi, vedla u naseho
pacienta ke kompletni regresi ptiznaki, nebyla indikovana specific-
ka inhibice STAT1 signalizace pomoci blokatoru Janusovych kinaz 1/2
ani transplantace kostni dfené, kterd mize mit kurativni potencial.
u ditéte by mél vzbudit podezfeni na chronickou mukokutanni
kandidézu a pacient by mél byt odeslan ke specializovanému imu-
nologickému vySetfeni na pracovisté, kde je dostupnd rozsifena
laboratorni diagnostika.

Podpora: AZV NVI8-05-00162, GAUK 954218, instituciondlni podpora
¢. 00064203.

DIAGNOSTIKA STAT1 GOF: KINAZOVE FOSFORYLACE,
GENETICKA ANALYZA

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

Uvod: Primarni imunodeficity jsou geneticky podminéna one-
mocnéni charakterizovana zvySenou nachylnosti k infekcim a riz-
nym stupném dysregulace imunitniho systému. S rozsitujicim se
vyuzitim modernich diagnostickych metod, pfedevsim sekvenovani
nové generace (NGS) a modernich cytometrickych protokoll, zazZi-
vame v soucasnosti obrovsky rozvoj poznani molekularné-bunécné
podstaty fady imunopatologickych stavil. Interpretace dat ziskanych
genetickou analyzou, pfedevsim nové nalezenych mutaci, je ale
narocna a vyzaduje design komplexnich experimentd k validaci
jejich funkénich dopadd.

Cil a metody: Prispévek piedstavi nové moznosti laboratorniho
vySetfeni u pacientl s podezfenim na primarni imunodeficit na
konkrétnim pfipadu pacienta s chronickou mukokutanni kandi-
dézou na zakladé aktivacni mutace ve STATI genu. Zminény budou
metody sekvenovani nové generace a single-cell fosfo-flow, které
jsme optimalizovali i pro monitoraci 1écby.

Vysledky: STATI (signal transducer and activator of transcrip-
tion1) je intracelularni pfenasec signalu z receptort pro interferony
L. all. typu. Aktivacni, tzv. gain-of-function mutace ve STATI genu
vede po vazbé interferonu na piislusny receptor na povrchu lymfo-
cytu ke zvySené fosforylaci STATI proteinu. Tato hypersignalizace
zplisobuje poruchu vyvoje Th17 lymfocytl, které jsou klicové v obra-
né proti neinvazivnim kandidézam. U prezentovaného pacienta
a jeho stejné postizeného otce byla celoexomovym sekvenovanim
nalezena heterozygotni mutace v DNA-vazebné doméné STAT] genu
(c.1069A>G, p.N357D), funkénimi testy byla nasledné prokdzana
zvysena fosforylace STATI proteinu (Tyr701) v T i B lymfocytech po
stimulaci interferony. V pfipadé nasazeni cilené 1écby specifickym
kinazovym inhibitorem (ruxolitinib) 1ze zjednoduseny funkéni test
pouzit i k monitoraci efektu 1é¢by.

Zaveér: NGS se v soucasné dobé stava hlavni diagnostickou me-
todou geneticky podminénych onemocnéni. Pro priikaz kauzality
kazdé nové mutace je vSak nutna soucinnost genomiky, rozsitené
imunofenotypizace a funk¢nich testl pro jasny priikaz dopadu
mutace na imunitni systém pacienta. Pouze komplexni hodnoceni
miZe pfispét k pochopeni genové zmény i k rozhodnuti o cilené
terapii.

Podpora: 15-28541A, 15-30626A, 17-04941Y, P302/12/G101, 204012.

Symposium S-PD3 - Pfibéh nahlé synkopy

PRIBEH NAHLE SYNKOPY - DIFERENCIALNI DIAGNOZA
SYNKOP U DETI

Kubicek P.
Détské oddeleni, Nemocnice Jindrichiiv Hradec a.s., Jindfichiv Hradec

Uvod: Synkopou rozumime nihlou kratkodobou ztratu védomi
a posturalniho tonu s naslednou spontanni tpravou, ktera je ob-
vykle také rychld.

Cil: Zhodnotit nejcastéjsi priciny synkopy u déti se zfetelem na
arytmologickou etiologii.

Metody: Piipadova studie 10leté dosud zdravé divky, ktera pro-
délala nahlou synkopu.

Vysledky: Na pfikladu pacientky ukazujeme diferencidlné dia-
gnostickou rozvahu vedouci k identifikaci arytmologické pfiiny
synkopy.

Zavér: Vasnym odhalenim etiologie synkopy byla umoznéna
naslednd specializovana péce u pacientky se vzacnym Zivot ohro-
Zujicim onemocnénim.

SYNKOPA U DETI Z POHLEDU ARYTMOLOGA

Kubus P,
Détské kardiocentrum, EN Motol, Praha

Uvod: Arytmologicka etiologie synkopy patfi mezi nejrizikovéjsi
s ohledem na riziko nahlé srdec¢ni smrti.

Cil: Zhodnotit nejcastéjsi arytmologické pri¢iny synkopy u déti.

Metody: Pripadova studie 10leté dosud zdravé divky, ktera prodé-
lala ndhlou synkopu na podkladé polymorfni komorové tachykardie.

Vysledky: Polymorfni komorova ektopickd aktivita spojend s na-
rlstajici Cetnosti pti fyzické ¢i emocni zatézi je vysoce rizikovym
ukazatelem potencidlné zivot ohrozujici poruchy srde¢niho rytmu.
Tato ektopicka aktivita je typicky podkladem jednoho ze vzacnéjsich
vrozenych primarné arytmickych syndromt - katecholaminergni
polymorfni komorové tachykardie.

Zavér: Vcasna diagnéza vzacného vrozeného onemocnéni proje-
vujiciho se Zivot ohrozujicimi poruchami srde¢niho rytmu umoznila
zahajeni efektivni preventivni farmakologické terapie.
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PRIBEH NAHLE SYNKOPY - GENETICKE VYSETRENI
A UPLATNENI SEKVENOVANI NOVE GENERACE (NGS)
PRI DIAGNOSTICE ARYTMICKYCH SYNDROMU

Krebsova A.!, Poustkova-NorambuenaP.2, VotypKkaP.2, TavaCovaT.},
Kubus P.?, Janousek J.}, Macek M, jr.2, Kautzner J.!

'Klinika kardiologie, IKEM, Praha

ZUstav biologie a 1ékarské genetiky 2. LF UK a EN Motol, Praha

3Detské kardiocentrum, EN Motol, Praha

Uvod: Dé&di¢né arytmické syndromy predstavuji klinicky
a geneticky heterogenni skupinu onemocnéni s rizikem na-
hlého tmrti. NGS, které umoziiuje paralelni sekvenovani vétsiho
poctu gent predstavuje jedinecnou $anci pro piesné stanoveni
diagnoézy.

Cil a metody: Genetické vysetfeni rodiny a stanoveni moleku-
larniho mechanismu onemocnéni. Klinickogenetické vysetfeni,
podrobné kardiologické vySetfeni rodicti a korelace s vysledky NGS
(na miru pfipraveny panel 228 genti asociovanych s dédi¢nym kar-
diovaskularnim onemocnénim - Illumina-Roche).

Vysledky: Dle podrobné rodinné a osobni anamnézy se v rodiné
nevyskytlo nahlé tmrti ¢i jiné kardiovaskularni onemocnéni. NGS
prokazala pravdépodobnou kausalni DNA variantu v genu pro RYR2
(€.1069G>C, p.Gly357Arg) a PKP2 (c.184C>A, p.Gln62Lys). Mutace
v genu RYR2 nenesl ani jeden zrodic¢ti a s ohledem na arytmologické
vySetfeni a kalkulovany geneticky vyznam (class 5) ji povazujeme za
molekularni pfi¢inu onemocnéni. Variantu v genu PKP2 nese matka,
ktera je klinicky bez obtizi, nicméné ma minoritn{ zmény na EKG
(porucha repolarizace V2) a také geneticka klasifikace jeji mozné
patogenicity je nejasnd (class 3). Nicméné tato varianta mtZe byt
dal$im moduldtorem vyznamnosti onemocnéni.

Zavér: NGS prestavuje revolu¢ni metodu genetického vysetfo-
vani dédi¢nych arytmickych syndromi, kterd miZze vést k piesné
diagnéze onemocnéni a tim k individualizované péci o postizené
a jejich rodinné prislusniky. Prospektivni sledovani ukaze, jak se
onemocnéni u postizené bude rozvijet, zda se v budoucnu k fenotypu
CPVT ptidaji i zndmky ARVC, na které se na zakladé genetického
vySetfeni musi pomyslet.

Financni podpora projektu: 00064203, CZ.2.16/3.1.00/24022, LD14073, IGA
NT13770.to M.M. and MZ 15-27682A, IKEM 00023001 and 9039 to AK, AZV G312.

Symposium S-PD4 - P¥ibéhy neprospivani a polyurie

JE VZDY NUTNE TRAPIT DITE KONCENTRACNIM
TESTEM ZIZNENIM?

Mikyska P,
Prakticky 1ékaf pro déti a dorost, Znojmo

S polyurii a polydipsii se v détském véku nesetkavame Casto,
ale musime ji vénovat dostatecnou pozornost. Rozlisit jednotlivé
priciny neni jednoduché.

Josef se narodil v roce 2004. Pro diabetes insipidus centralis (DIC)
se 1é¢ili matka matky, matka, sestra i bratr matky. Porod byl bez
komplikaci (3060 g/50 cm). Vyvijel se dobfe, pouze od 4 rokd véku si
rodiCe vsimli, Ze vice pije i moci, ale zpocatku tomu nevénovali
pozornost. Poprvé byl vySetfen v 5 letech, patologie nebyla zjisténa.
Mezi 5.-10. rokem véku Josefa trapil nejenom velky obrat tekutin,
budil se aZ 2-3x za noc, ale mél i problémy s obcasnou primarni
enurézou.

V roce 2012 byl diagnostikovan Tourettiv syndrom spolu s ADHD
a obsedantné kompulzivnimi symptomy. Byla zahdjena psychi-
atricka 1écba. Pro pretrvavajici polyurii a polydipsii byl vySetfen
v 10 letech, byl opét proveden koncentracni test zZiznénim, dle
dokumentace stoupla osmolalita moce na 647 mmol/kg a byla do-
porucena restrikce tekutin. Pro zhorsujici se stav s dennim obratem
tekutin 4, pozdéji 6 litrll a pro pretrvavajici primarni enurézu byl
odeslan k podrobnéjsimu vysetfeni ve 13 letech.

Somaticky nalez byl bez ndpadnosti. Laboratorni vySetfeni pti
pfijeti bylo v normé (Na 140 mmol/l, K 4,6 mmol/l, C1 110 mmol/l,
urea 3,5 mmol/l, kreatinin 55 umol/l), ale za cenu velkého obratu
tekutin. Pfi testu ziznénim zhubl 2,7 kg, hladina Na se zvy$ila na
147 mmol/l, osmolalita moce byla 517 mmol/kg.

Diagnéza byla uzaviena jako parcidlni DIC a byla zahajena 1é¢ba
Minirinem. Prakticky okamZzité se Josef pfestal pomocovat, pil
kolem 3 litri denné a mohl klidné spat celou noc. Soucasné byla
odeslana krev na molekularné genetické vysetfeni, které potvrdilo
familiarni DIC.

U familidrniho DIC neni polyurie piitomna po narozeni, ale vyviji
se pozdéji. Vrodinach s pozitivni anamnézou je indikovano moleku-
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larné genetické vySetfeni a pokud je pfitomna mutace, neni nutné
dalsi vySetfovani. V obdobi, kdy se objevi polyurie, 1ze zah4jit 1é¢bu,
aniz bychom dité zatéZovali rozsahlym vySetfovanim.

DLOUHA ZIZNIVA CESTA

Gregora M.
Détské oddéleni, Nemocnice Strakonice a.s., Strakonice

v

mysli a pokud neni ukryta za jinou, ¢astéji se vyskytujici nemoci.
Terezka se narodila pfirozenou cestou jako hypertroficky novo-
rozenec (p.h. 4620 g). Jiz den po propusténi z porodnice se vraci
pro febrilie a potize pfi kojeni. Matka udava pouze dvé pomocené
pleny za cely den. Béhem 4denni hospitalizace reedukovano kojeni,
nakojila 50-80 ml na davku, pocet pomocenych plen stoupl na 7-8,
stolice byly Castéjsi, 2x-3x denné. Vy$si hladina urey (12.5.,10.7)
a horecky byly pficitiny nedostatecné hydrataci. Pfi propusté-
ni byla Terezka afebrilni, s mirnym vdhovym pfiriistkem. Jiz po
6 dnech je piivezena pro opétovné febrilie. Prospiva hrani¢né, ma
hypernatremickou dehydrataci (Na 163 mmol/l), hyperosmolalitu
sera (344 mmol/kg) a vyssi hladinu urey (11.3 mmol/l). Je kojena,
pije dobfe, moci dostatecné. Terezka je pfeloZena ve véku 11 dnti
do perinatologického centra k dovysetfeni a vzhledem ke zjisténé
pozitivité adenovird ve stolici odtud putuje na tamni détské oddé-
leni, kde stravi celkem 12 dni béhem dvou hospitalizaci v pritbéhu
meésice. Je zevrubné vysetfena vCetné metabolickych vad, kardiolo-
gického, neurologického vysetfeni a opakovanych sonografii bficha
a CNS s normalnim nélezem (na echo kardio drobny VSD a FOA).
Po celou dobu ma hypernatremii (150-160 mmol/l). Pfi propusténi
z prvni hospitalizace na tomto pracovisti jiz i hypoosmolalni moc
(208 mmol/kg). Terezka neprospiva, ani v mésici véku nedosahuje
své porodni hmotnosti. Je vyjadfeno podezfeni na vzacny stav
vysoké hladiny natria v matefském mléce. Naméfena hodnota Na
18.6 mmol/l skutecné presahuje normu. Matka souhlasi se zastave-
nim laktace, pfechazi na umélé mléko. Pretrvavaji febrilie, Terezka



neprospiva, casto moci. Pfi kontrole opét vysoka hladina Na. Je pro-
vedeno MR mozku a nadledvin s normalnim nalezem. Pfi stoupajici
natremii a osmolalité moce 196 mmol/kg je pfelozena do FN Motol,
kde po provedeném koncentracnim testu, ktery vyloucil centralni
typ nemoci, je stanovena konecnd diagnéza: diabetes insipidus
renalis. Terezka je propusténa na 1écbé Hydrochlorothiazidem do
ambulantniho sledovani.

DIFERENCIALNI DIAGNOSTIKA POLYURIE
A POLYDIPSIE - POMUZE NAM GENETIKA?

Kolouskova S.
Pediatrickd Klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Spravna diagnostika diabetu insipidus (DI) je ¢asto velmi svi-
zelnd, Onemocnéni je charakterizovano ztratou velkého mnozstvi
hypotonické moci a vyraznou Zizni. Existuji 3 zakladni priciny po-
lyurie a polydipsie v détském véku.: 1) centralni diabetes insipidus,
2) nefrogenni diabetes insipidus, 3) psychogenni (navykové) piti.

V anamnéze v prvé fadé vylucujeme navykové piti, dale se soustte-
dime na primarni nebo sekundarni enurézu, ktera je vzdy ukazate-
lem vaznéjsiho problému. Posouzeni klinického stavu ndm rovnéz
napovida. Pokud dité prospiva, nabizi se diagnéza psychogenniho
(navykové) piti, naopak neprospivajici dité s teplotami nejasného

patii vySetfeni moce chemicky a osmolalita ranni moce po celo-
nocnim zZiznéni. Dal${ vySetfeni jiz spada do rukou nemocni¢niho
persondlu. Opét vySetfime ranni moc spolu s vySetfenim iontl
a rendlnich parametrt po celono¢nim ziznéni. Pokud je natrémie
147 mmol/1 a vice, je velmi pravdépodobna diagndza DI. V piipadé
nejasného vysledku nasleduje test pomoci DDAVP (desmopresin).
Béhem testu musime zamezit pfistupu ditéte k tekutindm, napti-
klad fizenou kapaci infizi, peclivé monitorujeme zakladni zivotni
funkce, stupen hydratace, chovani ditéte (nesnesitelny pocit Zizné)
a v pravidelnych intervalech odebirdme moc na vySetfeni osmola-
lity. Test je ukoncen pti znamkach dehydratace nebo pti dosazeni
pozadované osmolality moce.

U obou typti DI miiZe jit o primarni (geneticky vazanou) piicinu
nebo sekundarni. U centralniho DI vylucujeme v prvé fadé tumor,
nejcastéji jde o germinom nebo histiocytézu z Langerhansovych
bunék, mtze v8ak jit o stav po iirazu mozku. Hereditarni nefrogenni
diabetes insipidus se manifestuje vétSinou v raném véku. Typicky
jde o neprospivajiciho kojence s teplotami nejasné etiologie. Pokud
vyloucime vySe uvedené pficiny, prichazi na fadu genetické vyset-
feni. U centralniho DI mtiZe jit o mutaci v AVP nebo WES] genu,
u nefrogenniho DI pak o mutaci v AQP2 (akvaporinovy 2 kanal) nebo
AVPR2 genu, ktery kéduje V2-receptor pro ADH.

V soucasné dobé genetické vySetieni patii do zakladniho vySet-
fovaciho algoritmu a ¢asto miize usetfit dité od dal$ich zbytecnych
vySetfeni.

Symposium S-PD5 - Pfibéh inavného sportovce

PRIBEH UNAVNEHO SPORTOVCE 1

Kolitkova P., Martinti V., Dorazilovi Z.
PLDD, Benesov

VySetfeni adolescentniho pacienta s bolestmi bficha v ordinaci PLDD
ma Sirokou diferencidlni diagnostiku. VZdy je tfeba odebrani podrobné
anamnézy, fyzikalni vySetfeni a dle nalezu doplnéni laboratorniho vy-
Setfeni. Nutné byva dlouhodobé sledovani pacienta a kontroly pfiznakd.
V této prezentaci se zabyvame pacientem s prokazanou campylobac-
terovou enteritidou, u kterého se k bolestem bficha pripojila inava.
Béhem vikendu doslo u pacienta k vyraznému zhorSeni stavu, pro které
vyhledal pohotovost. Vzhledem ke stavu pacienta a dostupnym vysled-
kiim laboratornich vySetfeni byl odeslan na vyssi pracovisté, kde, po
doplnéni dal$ich podrobnych vysetfeni, doslo k pfekvapivému zavéru.

Diferencialni diagnostika tinavy a bolesti bficha v adolescentnim
véku.,

U pacienta s bolestmi bficha, i pfes priikaz Campylobactera jejuni
ve vytéru z rekta, je tfeba pravidelnych kontrol stavu, zejména pri
jakémkoli zhorSeni subjektivnich obtiZi pacienta. Pri trvajicich
obtizich ¢i zhorSeni stavu je nutno doplnit podrobnéjsi laboratorni
vySetfeni a vZdy klast dliraz na fyzikalni vySetfeni pacienta a fadné
vedené dokumentace.

PRIBEH UNAVNEHO SPORTOVCE 2

Martint V.!, Dorazilova Z.2, Kolatkova P}
"Pediatrickd klinika 2. LF UK a EN Motol, Praha
20ddeleni srdecniho selhdni, Klinika kardiologie, IKEM Praha

V nasi kazuistice prezentujeme ptipad 18letého chlapce, dosud
vaznéji nestonajiciho sportovce. Po obdobi tinavy, nespecifickych
a déle zejména gastrointestinalnich pfiznaki se stav pacienta
vyrazneé zhorsil, v téZkém stavu piisel v noci k vysetfeni na détské
oddéleni v misté bydlisté. Zajimavym zavérem byla nakonec dia-
gnoéza srdecniho selhdni, pro které je pacient dosud sledovan na
specializovaném pracovisti. Jiz téméf 4 roky ma pacient implanto-
vanu levostrannou srdecni podporu a je zafazen na Cekaci listiné
k transplantaci srdce od roku 2015.

Chlapec byl pfijat na Détské oddéleni pro bolesti bficha a bolesti
na hrudi, obtizné dychani, otoky dolnich koncetin perimaleolarné
a pro alteraci celkového stavu, byl subiktericky, byla také zjiSténa
vyraznd hepatomegalie. Pfed pfijetim byl 1éCen pro potvrzenou
campylobacterovou gastroenteritis, udaval zejména nauzeu, ne-
chutenstvi a zvraceni, priijmovité stolice nemél (etiologicky byl
zjistén Campylobacter jejuniv kultivaci z rekta). Ke zhor$eni stavu doslo
u pacienta béhem poslednich ¢ty dni pfed pfijetim do nemocnice,
nejvice ale béhem posledni noci.

Pfi monitoraci pacienta byla zjiSténa hypertenze, zejména
diastolicka, na EKG byl patologicky zaznam. V laboratornim
nalezu dominovala vyraznd elevace aminotransferaz, vyrazné
patologické hodnoty v hemokoagula¢nim vySetfeni s prodlou-
Zenym INR a vysokou hodnotou D-dimerdi, dile byly zjistény
zvy$ené hodnoty urey, kreatininu, hyponatrémie, hyperkalémie
a mirna leukocytéza v krevnim obraze, troponin byl v normé.
V diferencidlni diagnoze se nejpravdépodobnéji mohlo jednat
o hepatdlni nebo kardidlni insuficienci. Pacient byl po zdkladnim
zajisténi preloZen na vyssi specializované pracovisté, kde bylo
potvrzeno srdecni selhdni s ejekéni frakci pod 20 % dle ECHO, pti
t.¢. suspektni myokarditidé.
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Tento piipad mladého a dosud zdravého sportovce se srde¢nim
selhdnim jasné ukazuje, jak je zdsadni vénovat pozornost vem
pfiznakim.

PRIBEH UNAVNEHO SPORTOVCE 3

Dorazilova Z.!, Netuka 1.2

'0ddéleni srdecniho selhdni, Klinika kardiologie, Institut Klinické a experimentdlni
mediciny, Praha

Klinika kardiochirurgie IKEM, Praha

U nemocnych v terminalni fazi srdecniho selhavani, které je
refrakterni na medikamentézni 1é¢bu, zvazujeme transplantaci
srdce (TxS), ktera jedina mtiZe pozitivné ovlivnit jejich dlouhodobou
prognoézu. Dle doporuceni Evropské kardiologické spolecnosti je
indikovana dlouhodoba levostranna mechanicka podpora (LVAD)
u pacientti, ktefi jsou transplantabilni a maji symptomy i pfes ma-
ximalni medikaci s cilem sniZit riziko imrti na cekaci listiné (WL).

Nase kazuistika

18lety subiktericky, astenicky chlapec s kratkou anamnézou
dyspeptickych obtizi, dusnosti a otokii DK byl pfeloZen na Kliniku
hepatologie s alteraci jaternich testll s podezfenim na hepatitidu.
Pfi echokardiografii (TTE) zjiténa dilatace a dysfunkce obou komor,

vyznamna MiR, pleurdlni vypotky. Pacient pro srdecni selhdni s ob-
razem nizkého srdecniho vydeje (LCO) a alteraci organovych funkci
pfeloZen na Kliniku kardiologie. LéCen katecholaminy, pro LCO
s oligurii podan levosimendan -> efekt kratce, tachykardie, cval.
Kontrolni TTE se zlepSenim funkce PK, trva tézka dysfce LK. Pro
vycerpani konzervativnich moznosti 1é¢by indikovan k implantaci
LVAD HeartMate (HM II) jako ,,bridge to transplant®. Etiologicky
zvazovana dilatacni KMP, k vylouceni myokarditidy peroperacni
biopsie myokardu, sérologie i virologie negativni.

08/2014 implantace HM 11, pfechodné tézka dysfunkce PK, masivni
TriR. Edukace pacienta stran pievazii vystupu kabelu a pfepojovani
baterii, dimitovan 30.POD. Z histologie srde¢niho hrotu akutni
myokarditida, materidl do laboratofe SynlabGenetics k priikazu
agens, patogen (PCR) neprokazan. Béhem ambulantniho sledovani
optimalizovana terapie, nastaveni otacek s TTE kontrolami event.
obnoveni funkce myokardu a moznosti explantace systému. EFLK
25-30 % bez zn. ,recovery*, pacient v 06/2015 zatazen na WL k TxS. 8x
rehospitalizovan, 4x pro infekci, 3x pro technické problémy, restar-
ty Cerpadla po alarmu ,,pump stop“ -> indikovan k vyméné LVAD.
V 05/2018 reimplantace HeartMate3, pacient 11. den dimitovan.

Uspésné zavedeni axidlni nepulzatilni pumpy HMII znamenalo
pralom v pouziti mechanickych podpor. Primérné ro¢ni preziti
pacientl s LVAD je 80 %, dvouleté 70 % (INTERMACS), umoziuje
bezpecné preklenuti doby do transplantace a pacientim v terminalni
fazi srdecniho selhani zlepsuje také kvalitu zivota.

Symposium S-PD6 - Pribéh febrilniho kojence

PRIBEH FEBRILNIHO KOJENCE 1

PRIBEH FEBRILNIHO KOJENCE 2

Zemankova E.
Détsky lékar, BeneSov

Uvod: 5mési¢ni chlapec byl vySetfen v ordinaci PLDD pro 2. den
trvajici febrilie. Dosud prodélal 1x rhinopharyngitis s afebrilnim
pribéhem. Chlapecje 2. den febrilni, teplota max. 38,2 °C, zpocatku
dobra reakce na antipyretickou 1é¢bu, rodice pozoruji fidsi stolice.
Vysetfen v ordinaci PLDD rano - fyziologicky nalez, mirna elevace
CRP, dale pozvan na odpoledni kontrolu. V pribéhu dne postupné
elevace teplot az ke 39,6 °Cjiz jen s malou reakci na antipyretikum.
Pii druhém vySetfeni v odpolednich hodindch chlapec vySetfovan
pfi horecce, pozorovan vyrazny neklid, plactivost, alterace stavu,
hranicni hydratace. Doporucena hospitalizace na DEO BN.

Cil a metody: Vysetfeni febrilniho kojence v ordinaci PLDD.
Rychlé diagnostické testy v ordinaci PLDD.

Vysledky: CRP - 9:00 - 31 mg/1 - pozvan na kontrolu odpoledne,
kdy elevace hodnoty CRP na 45 mg/l ORL vysetfeni bpn. Moc -
mocovym analyzatorem bpn.; odeslana kultivace - UriCult; nilez
E.coli 10 na 6 v ml vzorku s citlivosti k ampicilinu, kotrimoxazolu
a nitrofurantoinu.

Zavér: U febrilniho kojence s mirnou elevaci CRP je tfeba zvysené
observace vyvoje stavu ditéte v Case. Nutné je poucit rodice o sprav-
né antipyretické terapii a varovnych piiznacich, které by mély byt
diivodem k navstéve 1ékafe.
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Richter M.
Détske oddéleni, Nemocnice Rudolfa a Stefanie, Benesov

Pétimési¢ni kojenec byl piijat na détské oddéleni pro suspekci na
akutni meningitis z dvodu 24 hodin trvajicich febrilif az hyperpy-
rexii s celkovou alteraci stavu.

Klinicky pfitomna lehka aZ stfedni dehydratace, vodnaté stolice,
stav hodnocen jako akutni enteritis.

Laboratorné nevyrazna leukocytéza s lehkym posunem doleva,
lehka elevace dalsich zanétlivych markerti - CRP 39 mg/l, PCT-Q
0,53 ng/l.

V mocilehka izolovana leukocyturie s negativni bakteriurii v mo-
Covém sedimentu.

Béhem nasledujicich 24 hodin vyznamny vzestup CRP (nad 160
mg/l), negat. rotaviry, adenoviry, noroviry ve stolici, pracovni
diagnéza akutni enteritidy pfehodnocena na akutni pyelonefritis
abylazahdjena ATB terapie, citlivost nasledné potvrzena vysledkem
kultivace moci.

Doplnili jsme UZ ledvin, ktery pfekvapivé zobrazil solidni tumo-
rosni lozisko pravé ledviny.

Po zvladnuti mocové infekce pacient odeslan na Kliniku détské
hematologie a onkologie FN Motol.

Zavér: Na zakladé klinického priibéhu a laboratornich vysledki
postupna zména pracovni diagnézy akutni enteritidy pfes akutni
pyelonefritidu aZ k diagndze suspektni tumorosni 1éze v pravé
ledviné.

U kojencti nutno pojmout diferencidlné diagnostickou rozvahu
Sifeji s ohledem na nizsi specifitu klinickych symptomd.



PRIBEH FEBRILNIHO KOJENCE 3

Zemankova E.}, Richter M.2, Malis§ J.2

'Détsky 1ékar, BeneSov

?Détské oddéleni NRS, Benesov

*Klinika détské hematologie onkologie 2. LF UK a EN Motol, Praha

Pétimésicni kojenec odeslan svym obvodnim pediatrem na détské
oddéleni pro podezieni na akutni meningitidu (24 hodin trvajici
febrilie az hyperpyrexie s celkovou alteraci stavu) a vodnaté sto-
lice. Obj. mirnd dehydratace, jinak pfiméfeny fyzikalni nalez.
Laboratorni vySetfeni: nevyrazna leukocytéza s lehkym posunem
doleva, lehka elevace zanétlivych marker - CRP 39 mg/l, PCT-Q
0,53 ng/l. Lehka izolovana leukocyturie s negativni bakteriurii.
V prabéhu nasledujicich 24 hodin vyznamny vzestup CRP (nad
160 mg/1), rotaviry, adenoviry, noroviry ve stolici negat. Pracovni
diagnéza akutni enteritidy pfehodnocena na akutni pyelonefritidu
abyla zahdjena ATB terapie, citlivost nasledné potvrzena kultivaci
moci, Na UZ vySetfeni ledvin, bylo patrné solidni tumorosni loZisko
v parenchymu pravé ledviny, proto byl nasledné odeslan na Kliniku
détské hematologie a onkologie (KDHO) FN Motol.

Zde bylo provedeno UZ ledviny a MRI retroperitonea, rtg plic
a zakladni laboratorni vysetfeni k detekci piipadnych markerd na-

dorovych onemocnéni. UZ a detailné pak MRI prokdzala nddorové
lozisko v centralni ¢asti parenchymu pravé ledviny velikosti 22x15
mm s tésnym vztahem k hilu ledviny. Zddné znamky metastaz nebo
zvySenych nadorovych marker nebyly nalezeny.

Nadory ledviny u déti do 6 mésicti véku se obvykle fesi primarni
ureteronefrektomii, protoZe se ¢asto naleznou benigni varianty
nadort ledvin, napt. mezoblasticky nefrom. Vzhledem ke skutec-
nosti, ze lozisko bylo malé a probihala jesté 1é¢ba pyelonefritidy,
bylo vhodné pred pripadnou nefrektomii posoudit dynamiku nale-
zeného nadorového procesu a také dolécit nebo alesponi vyznamné
zmirnit dobihajici zanétlivy proces. Na kontrolnim UZ provedeném
pét dnti po MRI vySetfeni byl uz nalez zcela normalni, parenchym
byl zcela fyziologicky, ustoupila také infekce mocovych cest. Po
posouzeni véech nalez{i zobrazovacich metod a dynamiky procesu
byl nalez uzavien jako fokalni pyelonefritida. Normalni nilez na
ledvinach byl potvrzen i dal$imi UZ kontrolami za mésic, resp.
tfi mésice.

Neobvykly nalez na ledvinach pfipominajici nidorovy proces pfi
soucasné prokazané zavazné infekci mocovych cest vyzaduje pecli-
vé opakované vysetieni, které posoudi dynamiku celého procesu.
Nefrektomie, jinak obvykla u jednoznac¢nych nadorovych afekci,
by znamenala zavazné poskozeni tohoto kojence.

Symposium S-PD7 - Pfibéh zadumcivé adolescentky

PRIBEH ZADUMCIVE ADOLESCENTKY (PORUCHA
PRIJMU POTRAVY) 1

Rirova M.
Pediatrie Kamenice, s.r.0. - ordinace praktického1ékafe pro déti a dorost, Kamenice

Prezentuji kazuistiku 14leté Vanessy s mentalni anorexii z hlediska
praktického lékate pro déti dorost. Divka byla dosud zdrava, 1éky ne-
uzivala, matka je Thajka, nyni dlouhodobé zijici v Thajsku a otec je
Cech. Babicka pfivadi divku k vySetfeni aZ po dlouhém vahani, mno-
ha domluvach a odkladani. Uz pfi vstupu do ordinace je u Vanessy
zfejmé smutné ladéni, neochota komunikovat, nechut podstoupit
vazeni, méfeni a prohlidku. Ale je jesté ochotna nékolika vétami fici,
proc chce zhubnout, co se jina postavé nelibi. Pfi kontrole percenti-
lovych grafti je patrny vyrazny pokles vahy z pvodniho 25. pod 10.
percentil, mirné zpomaleni riistu. Pfi klinickém vysetfeni je vjrazné
astenickd, hranicné bradykardicka, ma acetonemicky zapach z ust,
vmoci jsou pritomny ketolatky. Na zakladé zjisténého domluvena na
druhy den hospitalizace na Détské klinice TN k vySetfeni pro poruchu
prijmu potravy. Dale popisuji kontroly po propusténi z hospitalizace
s uz potvrzenou dg. mentalni anorexie, kdy pravidelné zvdna v tyden-
nich intervalech. Nadale vSak trva pokles vahy, divka nespolupracuje,
jeji psychicky stav se zhorsuje. To a komplikujici se vztahy v rodiné,
zcela kontraproduktivni pristup matky, kterd se na kratkou dobu
vracizThajska, vedou k tomu, Ze odesilam zadost o pfijeti pacientky
na Kliniku détské psychiatrie FN Motol. Nakonec po jedné z kontrol,
kdy divka viibec nekomunikuje, dochazi k dal§imu poklesu vihy,
odeslana k hospitalizaci akutné. V Motole ale otec na naléhani dcery
pfijeti odmita. Divku Cekaji pfijimaci talentové zkousky na stfedni
vytvarnou Skolu, které zvladne a je pfijata. Od toho sirodina slibuje
zlepSeni stavu. Ani to nevede ke zméné pristupu divky k jidlu a otec
ji nakonec k hospitalizaci do Motola odvazi.

Kazuistika ukazuje nejen vlastni vazny pripad poruchy pfijmu
potravy, ale i to, jak velkou soucasti praktické pediatrie je socidlni
stranka détskych potizi.

PRIPAD ZADUMCIVE ADOLESCENTKY 2

Kabicek P,
Pediatrickd Klinika 1. LF UK a IPVZ, Thomayerova nemocnice, Praha

Mentdalni anorexie (MA) je psychické onemocnéni se zavaznym
somatickym dopadem. Epidemiologické studie ukazuji, Ze v ev-
ropskych zemich je 0,3-1 % dospivajicich divek s touto diagnézou.
Diagnosticka kritéria se v poslednim desetileti mirné zménila (DSM
5), predevsim byla z fady divodl vypusténa amenorea. Nicméné
jednd se o symptom, ktery je u MA velmi diilezity.

Prezentujeme kazuistiku 14leté divky s MA, matka je Thajka, trpi
schizofrenii, otec je Cech, zdrav. Anamnéza nynéjsiho onemocnéni
trvala cca 2 mésice, béhem té doby divka zhubla 6 kg. Amenorea
trvala 1 mésic. Dle babicky, kterd se o ni starala (matka byla na
zacatku onemocnéni v Thajsku), divka udavala pocit, Ze ma silné
paze a snazila se snizit idajnou nadvahu. Otec uvazuje o moznych
dostatkil, odlouceni od matky a stres v souvislosti s rozhodovanim
o dal$im studiu.

Pri prijmu k hospitalizaci méla BMI 16,4 (pod 10. percentil), vyska
160 cm/vaha 41,9 kg, méla hrani¢ni bradykardii 60/min, kromé vy-
razné astenie byl somaticky nalez fyziologicky. Laboratorni vysetfeni
vykazovala hrani¢ni leukopenii 4,0 a zvySeny sérovy cholesterol 5,8
mmol/l. Psychiatrické vySetfeni potvrzovalo diagnézu MA restriktivni
typ. Psycholog popisoval MA u divky s psychosomatickou emocni
reaktivitou a snizenym sebepojetim. Aktualni stav hranicil s mirnou
depresivitou a doporucena byla individudlniirodinna psychoterapie.

Na zacatku hospitalizace byla divka smutna, obtiZzné komuniko-
vala, ale Zadné obtize neudavala. Jedla polovi¢ni porce. Bylo pozo-
rovano, ze na pokoji tajné cvi¢i. Pfi pravidelné psychoterapii a dle
doporuceného jidelnicku sestaveného nutri¢nim terapeutem zacala
pomalu pfibyvat na vaze, nezvracela. Stolici méla nepravidelné, po
meésici hospitalizace byla s vihovym piirtistkem 3 kg propusténa
do domaci péce.
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Po propusténi chodila na ambulantni kontroly, nadale navsté-
vovala psychoterapii i nutri¢ni poradenstvi. Nicméné priibéh
nebyl pfiznivy. Znovu byl zaznamendan vahovy ubytek 1,8 kg
a nepiizniva rodinnd interakce stran adherence k rezimovym
opatfenim. Proto byla doporucena hospitalizace na psychiatrické
Klinice.

PRIPAD ZADUMCIVE ADOLESCENTKY 3

Oehmova V., Koutek J.
Détskd psychiatrickd Klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Témét 15letd divka byla doporucena k hospitalizaci na Détské
psychiatrické klinice FNM z Pediatrické kliniky FTN, pro dg.
Porucha pfijmu potravy, mentalni anorexie. Dostavila se k akut-
nimu pfijeti kratce pfed Vanoci, po dal$im poklesu hmotnosti
0 3,25 kg za mésic, s vdhou 41,6 kg. Rodice vSak ptijeti odmitli
a podepsali revers. K hospitalizaci se poté dostavila v lednu,
vaha dale klesla az na 38,10 kg, BMI 14,7, Pfi ptijeti divka spliio-
vala vSechna diagnosticka kritéria mentalni anorexie, tj. pokles
hmotnosti, vyrazné omezovani ptijmu potravy s cilem kontro-
lovat vahu, méla strach z pfibrani, naopak chtéla pokracovat
v hubnuti, od podzimu ma amenoreu. Pfitomno bylo depresivni

prozivani, porucha télového schématu, nema nahled onemocné-
ni. Dle psychologického vySetfeni pfetrvavaji vycitky z jidla, je
narusSeny sebeobraz. Rivalizuje se sestrou-dvojcetem. Projevuje
se jako vyhybava, introvertni, vykonové zaméfend, s tendenci vy-
hybat se afektim a inhibovat expresi emoci, cozZ vede k vyhybani
se socidlnim situacim. Byla zafazena do terapeutického rezimu
na oddéleni, postupné se podaftilo zvysit ptijem potravy, bylo
nutné ordinovat Nutridrink. Dle antropometrického vysetfeni
méla dosahnout 48-49 kg. Zpocatku méla tendenci manipulovat
s jidlem, nelze vyloucit vyvolavani zvraceni, zaroven pozivala
vétsi mnozstvi tekutin, coz vedlo k oblasné enuréze. Rovnéz
dochazelo k nadmérnému pohybu na oddéleni, cvicila tajné
v posteli. Pro depresivni syndrom byla nasazena medikace anti-
depresivy (sertralin), postupné az na 150 mg pro die, zlepsila se
nalada, vymizela anxieta a tenze. Postupné pacientka navysila
hmotnost aZ na 48 kg, celkem ptibrala 10 kg. Stav byl ovéfovan
propustkami do domdciho prostfedi, kde ale opakované hmotnost
mirné klesla. Problémem nadale z@istava rodinna situace, kdy
matka je dlouhodobé v zahranici, divka zde Zije s otcem, sestrou
dvojcetem a babickou. Jde o pfipad typické mentalni anorexie,
ktery vyZaduje mezioborovou spolupraci, nékteré symptomy bu-
dou pravdépodobné pietrvavat dlouhodobé, je nutnd ambulantni
pedopsychiatrickd péce a pediatrické sledovani.

Symposium S-PD8 - Pribéh dusné divky

PRIBEH DUSNE DIVKY 1

PRIBEH DUSNE DIVKY 2 - CASTLEMANOVA CHOROBA

LeSanovska J.
Prakticky lékaf pro déti a dorost, Décin

Prezentujeme kazuistiku 10leté divky s diagnézou unicentrické
formy Castlemanovy choroby, ktera se vivodu prezentovala tvorbou
na 1écbu refrakternich ulcerativnich 1ézi v dutiné astni, kaslem
avahovym ubytkem. Po parcidlni exstirpaci nadoru v oblasti retro-
peritonea spolu s agresivni imunoterapii doslo ke zlepseni erozi
v tstech, naopak projevy dusnosti a hodnoty plicnich funkci se
progresivné zhorSovaly do stadia chronického respiracniho selhani
s nutnosti neinvazivni ventila¢ni podpory. Z tohoto divodu byla
pacientka po stabilizaci autoimunniho onemocnéni indikovana
k provedeni oboustranné transplantace plic.

Aftézni stomatitida pfedstavuje vysev erozi a viidkd v oblasti
dutiny astni. Je ¢asto doprovazena zvySenou tvorbou slin, zdpachem
zUstavneposledni fadé nechutenstvim s vahovym tbytkem. Pric¢iny
mohou byt mechanické (termické poskozeni), alergické (potraviny,
tstnivody) a v neposledni fadé infekéni (herpetické viry, Coxsackie
viry, mykoézy). Obraz velmi podobnych bolestivych ulcerativnich
1ézi na sliznicich dutiny tstni pozorujeme u pacientti s paraneo-
plastickym pemfigem (PNP). PNP je v téchto pfipadech projevem
nadorového onemocnéni, nejéastéji non-Hodgkinského lymfomu,
chronické lymfocytarnileukemie a Castelmanovy choroby. Postizeni
dutiny astni zde byva casnym pfiznakem. Na tyto vzacné priciny
je tfeba pomyslet pfi netypickém nebo protrahovaném pribéhu,
provazeném celkovymi ptiznaky jako nechutenstvi a ibytek na vaze.
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Kabic¢kova E.
Klinika détské hematologie a onkologie 2. LF UK a FN Motol, Praha

Castlemanova choroba (Castleman disease - CD) je vzacné
lymfoproliferativni onemocnéni nejasné etiologie. Onemocnéni
poprvé popsal americky patolog Benjamin Castleman v roce 1954
u pacienta s febriliemi a mediastindlnim nadorem, pfipominajici
thymom. V roce 1972 byly definovany 2 histopatologické typy CD:
hyalinné-vaskularni (90 %) a plazmocelularni typ (10 %), ktery je
agresivnéjsi. CD se vyznacuje hyperproliferaci specifickych B-bunék
produkujicich cytokin interleukin-6 (IL-6), ktery stimuluje proli-
feraci a vyzravani B lymfocytl a indukuje novotvorbu cév cestou
vaskularniho endotelidlniho riistového faktoru. IL-6 se také podili
kterych autoimunnich onemocnéni a nador. Nadprodukce IL-6
vede k rozvoji celkovych pfiznakd u CD.

CD byva také oznacovana jako angiofolikularni uzlinova hyper-
plazie, Klinicky rozlisujeme unicentrickou (lokalizovanou) a vzac-
néjsi multicentrickou (generalizovanou) formu. Multicentricka
forma byva Casto spojena s infekci lidskym herpes virem 8 (HHVS)
a obvykle i HIV. HHV-8 produkuje virusovy analog IL-6, ktery ma
primy efekt, ale soucasné také zvysuje hladinu lidského interleuki-
nu-6 u infikovaného hostitele. Kromé lymfadenopatie (nej¢. v me-
diastinu nebo v retroperitoneu) CD ¢asto provazi celkové pfiznaky
(horecka nejasného ptivodu, ibytek hmotnosti, inava, no¢ni poceni),
laboratorni odchylky (zvyseni FW + CRP, hypochromni anémie, po-



lyklondlni hypergamaglobulinémie), kozni nebo slizni¢ni projevy
(paraneoplasticky pemfigus). Mezi vzacné komplikace patii postiZzeni
dychaciho systému (bronchiolitis obliterans), postizeni ledvin
(nefroticky syndrom, rychle progredujici nefritida), autoimunni
hemolytickd anémie a idiopaticka trombocytopenickd purpura.

Z pohledu pediatra je CD dtileZitou soucasti diferencialni diagnos-
tiky lymfadenopatie, mikrocytarni anémie, a B-symptomi
(nocni poty, febrilie, hubnuti).

Oba typy CD se lisi kKlinickym priibéhem, prognézou i zpisobem
1é¢by. Pro rozliSeni unicentrické od multicentrické CD a pro sledo-
vani 1écebné odpovédi je vhodné PET/CT vySetfeni. Kompletni chi-
rurgicka excize patologické masy je v pfipadé unicentrické CD témér
vzdy kurativni, a to jak u hyalinné-vaskularni, tak plazmocelularni
varianty. Multicentrickd plazmoceluldrni varianta je agresivni
onemocnéni, vyzadujici systémovou 1é¢bu.

PRIBEH DUSNE DIVKY 3

Dousova T,
Pediatrickd Klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Paraneoplasticky pemfigus (PNP) je spolu s obliteruji-

vevs

Castelmanovy choroby. Pfes radikalni chirurgickou a intenzivni
medikamentdzni terapii maji tyto piipady fatalni pribéh s Cas-
nym umrtim pacienta v diisledku respira¢niho selhani.

Transplantace plic (TxP) pfedstavuje v terminadlnim stadiu
respirac¢niho selhdni jednu z 1é¢ebnych modalit nejen pro dospélé,
ale i détské pacienty. Pro ispésnost zakroku a jeho efektivitu je
klicovy spravny vybér kandidata a nacasovani jeho zafazeni na
za, dale idiopaticka plicni hypertenze, idiopaticka plicni fibréza
a choroby spadajici do Siroké skupiny takzvanych intersticidlnich
parametr ispésnosti) po TxP u détskych pacientd je 5,4 roky
(data registru ISHLT), cozZ je vysledek statisticky srovnatelny
nim roce po TxP predstavuje akutni rejekce $tépu spolu s non-
-CMYV infekci, syndrom obliterujici bronchiolitidy jako diisledek
chronické rejekce Stépu je vedouci pticinou tmrti v letech na-
sledujicich.

Doposud byly popsany pouze ojedinélé pripady pediatrickych
pacientd s obliterujici bronchiolitidou a paraneoplastickym pem-
figem, ktefi tispésné podstoupili transplantaci plic. Stabilizace
autoimunniho onemocnéni pred provedenim samotného vykonu
je nezbytnou podminkou, stejné jako sledovani jeho aktivity
v potransplanta¢nim obdobi.

Symposium S-PD9 - Pribéh divky

s protrahovanou horeckou a bolesti celého téla

PRIBEH DIVKY S PROTRAHOVANOU HORECKOU
A BOLESTI CELEHO TELA - KAZUISTIKA

Gabera A.?, Kobrova K.', Zasadilova Z.*, DoleZalova P.?

'Détskd Klinika Fakulty zdravotnickych studii UJEP a Krajské zdravotni a.s.,
Masarykova nemocnice v Usti nad Laberm o.z.

“Centrum détské revmatologie a autoinflamatornich onemocnéni Kliniky détského
a dorostového lékarstvi VSeobecné fakultni nemocnice a1. LF UK, Praha
*Prakticky 1ékar pro déti a dorost, Usti nad Labem

“Détské oddéleni, Nemocnice Zatec o.p.s.

13leta divka vyhledala lékatskou sluzbu prvni pomoci pro den tr-
vajici horecku s bolesti v krku i celého téla. Pro nlez tonsilitidy byla
zahajena 1écba antibiotiky. Nasledné se objevila bolest na hrudi,
divka byla pfijata na détské oddéleni v misté bydlisté. Laboratorni
vySetfeni prokazalo elevaci zanétlivych parametr, kardiomarkerd
a patologické EKG. S podezfenim na akutni myokarditidu byla
pieloZena na vySsi regiondlni pracovisté. V objektivnim nélezu
byl kromé febrilii pfitomen generalizovany exantém a serositidy
(perikarditida, pleuritida), laboratorné pretrvavala vysoka zanét-
liva aktivita. Infekéni etiologie nebyla prokazana, v kostni dfeni
byly zachyceny znamky hemofagocytosy. Divka byla pfeloZena na
specializované pracovisté, kde byla kromeé typické horecky a exan-
tému konstatovana i polyartritida. Doplnénd laboratorni vySetfeni
podporila podezieni na rozvijejici se syndrom aktivace makrofagi
(MAS) komplikujici zac¢atek onemocnéni systémovou formou juve-
nilni idiopatické artritidy (SJIA). Standardni 1écba vysokodavkova-
nym intravenéznim metylprednisolonem a cyklosporinem A (CyA)
vedla ke zlepsSeni stavu, ale pii pokusu o snizeni kortikoterapie
doslo opét k aktivaci projevi MAS, ktery si vyzadal eskalaci 1écby
pfidanim biologika v podobé blokatoru interleukinu-1 anakinry.

Tato kombinovana lécba vedla k tistupu klinickych i laboratornich
projevii nemoci. Béhem nasledujicich mésicti bylo mozné vysadit
CyA i kortikoidy pfi zachovani klinické inaktivity na monoterapii
anakinrou. Nyni rok po zac¢atku onemocnéni je v planu jeji vysazeni.

Uvedena kazuistika ilustruje optimalni postup diagnostiky a cel-
kového managementu pacientky s méné castou komplikaci vzac-
ného systémového onemocnéni. Diagnostika raritnich chorob byva
opozdéna diky nedostate¢nému povédomi lékafil v prvnich liniich
kontaktu o téchto stavech. V pripadé MAS se prodleva v urceni
diagndzy a tim i v zahajeni intenzivni cilené 1écby mtiZe stat pro
pacienta osudnou.

PROTRAHOVANY FEBRILNI STAV NEREAGUJICI
NA ANTIMIKROBNI LECBU - DIFERENCIALNI
DIAGNOSTIKA

Kobrovi K.', DoleZalova P.?

'Détskd Klinika Fakulty zdravotnickych studif UJEP a Krajské zdravotni a.s.,
Masarykova nemocnice v Usti nad Labem 0.z.

“Centrum détskeé revmatologie a autoinflamatornich onemocnéni Kliniky détského
a dorostového lékarstvi VSeobecné fakultni nemocnice a1. LF UK, Praha

Télesna teplota je regulovana prostrednictvim termosenzitivnich
neuront v pfednim hypotalamu. Horecka je definovana zvySenim
télesné teploty nad 38 °C, obvykle vznika plisobenim endo/exogen-
nich pyrogend. Horecka patfi k hlavnim chorobnym projeviim
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recidivujicich horeek. Zahrnuje infekce méné béznymi patogeny
nebo neobvykly zavazny prabéh infekce béZnymi mikroorganismy
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u imunokompromitovanych pacientd. Mezi dal$i onemocnéni,
jejichZ hlavnim projevem byva horecka, patfi systémova zanétliva
onemocnéni (systémova forma juvenilni idiopatické artritidy,
systémovy lupus erythematosus, vaskulitidy, idiopatické stfevni
zanéty atd.), hematologicko-onkologické choroby (akutni lymfo-
blastickd leukémie, lymfomy, neuroblastom aj.) a autoinflamatorni
onemocnéni. Syndrom aktivace makrofagti (MAS) mtiZe kompliko-
vat vdechna vyse uvedena zanétliva onemocnéni obvykle v obdobi
jejich nedostatecné kontrolované aktivity. Jeho diagnoza je jesté
choroby u dosud zdravého ditéte. Zakladem diagnostického algo-
ritmu je pecliva anamnéza a fyzikalni vySetfeni. Laboratorni a jina
pomocna vySetfeni kultivacni a zobrazovaci by méla byt indikovana
individudlné a cilené.

SYNDROM AKTIVACE MAKROFAGU JAKO AKUTNI
ZIVOT OHROZUJICI KOMPLIKACE REVMATICKYCH
ONEMOCNENI U DETI

DoleZalova P.}, Kobrova K.?

'Centrum détské revmatologie a autoinflamatornich onemocnéni Kliniky détského
a dorostového 1ékarstvi VSeobecné fakultni nemocnice a1. LF UK, Praha
*Détskd klinika Fakulty zdravotnickych studil UJEP a Krajské zdravotni a.s.,
Masarykova nemocnice v Usti nad Labem o.z.

Syndrom aktivace makrofagti (MAS) je Zivot ohrozujici komplikaci
systémovych zanétlivych onemocnéni, zejména systémové formy
juvenilni idiopatické artritidy (SJIA). Radi se mezi hemofagocytujici
lymfohistiocytézy (HLH). Etiologie je nejasna, podobné jako u HLH
je pfitomna dysfunkce NK bunék. MiZe vzniknout samovolné nebo

byt vyvolan infekci, zejména herpetickymi viry. Obvykle se rozviji
u déti s aktivnim onemocnénim, ve 20 % je zachycen pti prvni ma-
nifestaci choroby jako u nasi pacientky. Projevuje se rychlym zhor-
Sovanim celkového stavu ditéte s trvalou horeckou, zvyraznénim
lymfadenopatie a hepatosplenomegalie, v rozvinutém obraze jsou
pritomny krvacivé projevy, progredujici hepatopatie a neurologicka
symptomatologie. Nerozpoznany a neléceny MAS muze progredovat
do multiorganového selhani. Varujicimilaboratorniminélezy jsou
necekany pokles sedimentace erytrocytti pfi vysokém CRP a sni-
Zovani poctu trombocyt{i. Dalsimi parametry je zvySeni jaternich
enzym, triglyceridii a extrémni koncentrace ferritinu, prodlouZeni
aPTT, pokles fibrinogenu a vzestup degradacnich produkta fibrinu.
Diagnéza je klinicka, miZe byt podpofena nalezem hemofagocytu-
jicich bunék v kostni dfeni. Vzhledem k Zivot ohrozujicimu stavu
u neléceného MAS je rychlé stanoveni diagnozy a zahajeni terapie
nezbytné, Pfedbéznd diagnosticka kritéria kombinuji klinické pro-
jevy s laboratornimi nalezy sniZeni poctu trombocyti (<262x10°/1),
leukocytl (<4x10%/1), vzestup AST (>1 pkat/l) a pokles fibrinogenu
(<5 g/1). Uvedené hodnoty neptisobi dramaticky, ale dité s aktivni
SJIA bez MAS ma typicky neutrofilni leukocytézu, trombocytdzu
a zvysenou koncentraci fibrinogenu odpovidajici vysoké sedimen-
taci erytrocytli. MAS je popisovan v ivodu i v prabéhu fady dalSich
détskych revmatickych onemocnéni, zejména u Kawasakiho nemoci
a systémového lupusu, ale i u monogennich periodickych hore-
Cek. Na pracovi$ti autor@ byl jen v poslednim roce diagnostikovan
a Uspésné zaléen u 7 déti. Zakladem pro zvladnuti této zdvazné
komplikace je vysoky stupen podezieni, provedeni cilenych skri-
ningovych vysetfeni a spravna interpretace dynamiky klinického
a laboratornich nalezti. Pacienti s podezfenim na MAS vyZaduji
specializovanou péci centra, které ma k dispozici biologickou 1écbu
a détskou jednotku intenzivni péce.

Symposium S-PD10 - Od proteinurie k selhani ledvin

DIFERENCIALNI DIAGNOSTIKA PROTEINURIE
Z POHLEDU PLDD

Jefabkoval.
PLDD, Detlek.cz, Zeleznice

Proteinurie znamend ptitomnost bilkoviny v moci. U vétsiny
nefrologicky asymptomatickych déti je prokazana ndhodné v ram-
ci vySetfeni v ordinaci PLDD. Proteinurie mtzZe byt piiznakem
benignim, jindy je prvnim pfiznakem zavazného a ¢asto i pro-
gresivniho onemocnéni ledvin. Pro béZnou praxi PLDD postacu-
je rozdéleni proteinurie na fyziologickou a patologickou. Rozdil
mezi fyziologickou a patologickou proteinurii je din mnozstvim
bilkoviny vyloucené ledvinami do moci. Za horni hranici tzv. fy-
ziologické proteinurie je u déti starSich 2 let povazovana hodnota
96 mg/m?/24 h (4 mg/m?/hod.) nebo v jednorazovém vzorku moci
20 mg/mmol kreatininu. U déti do 2 let véku proteinurie v jedno-
razovém vzorku moci 50 mg/mmol kreatininu. Proteinurii délime
dle doby trvani na tranzientni (5-15 % Skolnich déti) a perzistujici
(0,4-1,4 % déti), ktera je patognomicka pro rendlni onemocnéni.
Podle mista vzniku délime proteinurii na glomeruldrni (napf. pti
minimalnich zménich glomeruld, pfi horeCce, ortostaticka, za-
tézova), tubularni (napf. pfi TIN), prerendlni a postrendlni. Tam,
kde u afebrilniho ditéte bez klinickych piiznak onemocnéni ledvin
zachytime pfi rutinnim vySetfeni testa¢nim papirkem proteinurii
rovnou nebo vétsi 1+ vySetfime moc¢ na pomér protein/kreatinin
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(kvantitativni vySetieni proteinurie) a mocovy sediment. V piipadé
zachytu patologické proteinurie by méla byt doplnéna anamnesticka
data, fyzikalni vySetfeni véetné TK a ristovych dat, laboratorni vy-
Setfeni zaméfend na vnitini prostfedi, funkci ledvin a ultrazvukové
vysetfeni k zobrazeni struktury ledvin a mocovych cest.
Predstavujeme kazuistiku pacientky s nahodnym zachytem nefro-
tické proteinurie ve véku 6 mésicQi. Dité bylo bez otoki, vysledky
laboratornich vySetfeni vSak byly v souladu s diagnézou nefrotického
syndromu. Biopsie ledviny prokazala fokalné segmentalni glome-
rulosklerézu. Molekuldrné genetické vySetfeni vyloucilo mutaci
nejcastéji zastoupenych gent pro geneticky podminény nefroticky
syndrom. Kortikoidy ani imunosupresivni 1écba nevedly k remisi
onemocnéni. Vzhledem k rychlé progresi renalni insuficience byla
zahajena peritonealni dialyza a za dalsich 10 mésicti podstoupila
pacientka tspésnou transplantaci ledviny od nezivého darce.

NEFROTICKY SYNDROM V DETSKEM VEKU

Skalova S.
Détskd klinika LF UK a FN Hradec Krdlové

Nefroticky syndrom (NS) pfedstavuje v détském véku spektrum
onemocnéni s riznymi pfi¢inami, projevy, histopatologickymi
nalezy a prognézou. Jednd se o klinicky stav, ktery je definovan
proteinurii >960 mg/m?24 hodin a hypoalbuminémii <25 g/1. Tyto



dva laboratorni piiznaky jsou pro diagnézu NS klicové, ve vétSiné
ptipadii byvaji navic doprovazeny otoky a hyperlipidémii. NS mtze
postihovat déti jakéhokoli véku, nejcastéji vsak jedince mezi2. a 6. ro-
kem zivota, u kterych se aZ v 80 % piipadd jedna o NS na podkladé
minimalnich zmén. Infantilni NS se manifestuje mezi 4.-12. mésicem
Zivota a jeho etiologie je ve 40-45 % ptipadi geneticky podminénad.
V soucasnosti je identifikovano celkem 43 gend, jejichZ mutace
zplisobuji kortikosteroid-rezistentni NS u déti, avsak 2/3 ptipadi
kongenitalniho a infantilniho NS je zplisobeno mutacemi pouze
4 genti: NPHS1, NPHS2, PLCE1a LAMB2. Genetické vysetfeni, které je
nyniivCRdostupné, je vyznamnym pfinosem v diagnostice i 1é¢eb-
ném piistupu k témto pacientlim. Za ptiznivy prognosticky faktor
déti s idiopatickym NS je povaZovana pozitivni odpovéd na 1é¢bu. Déti
s kortikosteroid-rezistentnim NS maji zdvaznou prognézu, zhruba
polovina z nich dospéje do terminalni fize chronického onemocnéni
ledvin, Prognéza déti s geneticky podminénym NS je vyrazné horsi
nez u pacientt s idiopatickym NS, téméf vsichni celkem ¢asné pro-
greduji do terminalni faze chronického onemocnéni ledvin.

NAHRADA FUNKCE LEDVIN V DETSKEM VEKU

Zieg].
Pediatrickd Klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Transplantace ledviny pfedstavuje optimalni 1é¢bu déti v ko-
necném stadiu chronického onemocnéni ledvin. Prognéza déti
s transplantovanou ledvinou se v poslednich dekddach vyrazné
zlepsila diky vyuZiti novych imunosupresiv a pokrokm v chirurgic-
kych technikach. Transplantace ledviny se v Ceskoslovensku a poté
v Ceské republice provadi od roku 1977, doposud bylo transplantovano
292 déti. Pétileté preziti Stépu je v soucasnosti 95 %, vysledky jsou
srovnatelné se zahrani¢nimi registry. Dialyzacni 1écba je urcena
détem Cekajicim na provedeni transplantace, pfipadné pacientlim,
u kterych transplantaci ledviny nelze provést. Dvé hlavni modality
predstavuji peritonealni dialyza a hemodialyza. Vybér vhodné
formy dialyzy je dan klinickym stavem pacienta, preferenci 1ékafe
i pacienta a moznostmi dialyza¢niho centra.

Symposium S-PD11 - Piibéh devitimésicni hol¢icky s krvi na plence

PRIBEH DEVITIMESICNI HOLCICKY S KRVI NA PLENCE 1

PRIBEH DEVITIMESICNI HOLCICKY S KRVI NA PLENCE 2

Garlikova H.
Ordinace praktického lékare pro déti a dorost, Vsetin

Terezka se narodila zdravym rodictim jako prvni spolecné dité,
tatinek ma z predchoziho vztahu jedno dité, maminka dvé. Kromé
alergii jsou vSichni zdravi. Porod probéhl ve 40. tydnu, spontanni,
zahlavim, 2490/48, adaptace bez poruch. Terez¢in psychomotoricky
Vyvoj je v normé, je fadné ockovand, plné kojena do 5 mésicii, pak
s ptikrmy, nebyla nemocna.

Jak casto u kojenych holcicek vidame, i Terezka ma drobnou
hormonalni reakci mléénych zlaz.

Rodice chodi v 1été s Terezkou hodné ven, uz ve 3 mésicich je
opalend v obliceji, obfas zapomenou dat Vigantol.

Kdyz je Terezce 9 mésicii, objevi rodi¢e na plence krev. Plenka je
povrchové uSpinéna nécim spi§ hnédym nez ervenym, ale papirek
na vySetfeni moc¢i Dekaphan reaguje silné pozitivné na krev.

Pri vySetfeni perianalni oblasti neni patrna zadna patologie, ne-
vypada to, Ze by krev méla ptivod v zazivacim traktu, hnédé zbarveni
je na plence vSude, i v oblasti genitalu.

Mocové cesty také nejsou v podezfeni, makroskopickd hematurie
by asi vypadala jinak a tatinek sdéluje, Ze se jim Terezka vycurala
na prostéradlo a skvrna byla Cira.

Genital je téZ aspekci bez patologie. Provadime stér z vulvy a i kdyzZ
na vatové tycince neni okem nic patrné, papirek do moci reaguje
opét pozitivné.

Pri celkovém vySetfeni Terezky je patrné, Ze se ji zvétsila prsicka
zbézného nalezu minipuberty - Z1azy hmatné jen pod dvorcem - na
stadium M2-3. Za posledni mésic délka poskocila o 3 cm, z 10.-25.
percentilu na 25.-50. percentil, pfirGstek na hmotnosti je 700 g.
Akcelerace ristu je patrna jiz od 6 mésica.

Terezka je odeslana na ultrazvuk bficha a kontaktujeme okresni-
ho endokrinologa. Na ultrazvuku provedeném na bézném ptistroji
neni patrnd zadna patologie bfiSnich organii. Tatinek dostava
zadanku a kontakt na ordinaci détské gynekologie ve Valasském

Sekvardova M.
PUELLA s.1.0., Gynekologie déti a dospivajicich, Valasské Mezifici

Pacientka pfinesena rodici pro krvaceni z rodidel. Dité je kojené.
Rodice udavaji, ze dité ma od porodu zvétSena prsa, bez sekrece.
Matka je uzivatelka antikoncepce gestagenniho typu, tedy bez vlivu
na estrogenizaci kojené holcicky.

Dité je spokojeny kojenec. Somatosexualnim vySetfenim hol¢icku
hodnotime dle Tannera: M: 2 (prsicka jsou nalita, kiize napjata,
bez sekrece, z1azové téleso pfesahuje alveolarni ¢ast) - napadna A:
O, Ph: 0.

Aspekce rodidel - hygiena spravnd, okoli mocové trubice je klid-
né, bez zn. krvaceni. Anus je klidny, také bez znamek krvaceni.
Hymen je anularni, vysoky, ovSem neni v fasach, plné zakryva
poSevni vchod. Také velké stydké pysky jsou jiz zhrubélé. Nyni
pronikame volné tubusem vaginoskopu. Nilez v pochvé jasné pro-
kazuje krvaceni z délohy tmavou cokoladovou krvi, neni pfitomno
cizi téleso a také ¢ipek zfetelné vidime. Bez polypu ¢i poranéni nebo
zanétlivého purulentniho vytoku. Provadime natér na hormonalni
cytologii. Tady je ndpadny rozdil oproti nalezu u ditéte klidového
obdobi (kde fyziologicky jsou pfitomny toliko bazalni a parabazalni
buriky dlazdicového epitelu) - v mikroskopu prokazujeme jasné
intermedialni buriky ve fazi pozdni proliferace, cast bunék je také
s pokréenym turgorem, piitomny erytrocyty. Tento obraz je typic-
ky pfi stratifikaci dlazdicovitého epitelu pochvy pfi delsi expozici
estrogeny a nalez patfi do adolescentniho véku.

Pri UTZ vysetfeni je nalez jeSté pokrocilejsi: déloha je jiz détského
typu a velikosti, pomér H:T (hrdlo:télo) je 1:1 (norma: novorozenecké
obdobi 2:1). Endometrium je vysoké, 4 mm !! (v klidovém obdobi je
nediferencovano) a na obou ovariich prokazujeme drobné foliku-
ly, velikost levého ovaria je 179 mm, ovarium vpravo 13x8 mm.
Neprokazujeme volnou tekutinu v panvi. UTZ nalez tedy odpovida
jiz adolescentnimu véku.

Vysledky krevnich odbérci FSH 5,4 (norma 0,1-2,3), LH 4 1U/1
(norma 0,1-0,8), estradiolu 574 pmol/l (norma pod 37) dokresluji
podezfeni na krvaceni z rodidel u centralni pfed¢asné puberty.
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ABSTRAKTA

Na rozdil od pediatrického rozdéleni véku rozezndvame v détské
gynekologii obdobi novorozenecké (do 8 mésicti véku), obdobi kli-
dové neboli détské (orientacné do 8 roku véku) a obdobi pohlavniho
dospivani. Vkazdém vékovém obdobi je zdkladni vySetfovaci meto-
dou vaginoskopickeé vysetfeni, s jehoZ pomoci prohlédneme vaginu
a urcime zdroj krvaceni.

Pri diagnostice krvaceni z pochvy u déti patrame po:

* PfedCasné puberté nebo pseudopuberté

» Vlivu zevnich estrogenii

* Nadoru

« Poranéni rodidel ¢i ptitomnosti ciziho télesa v pochvé ev. infekci

Pfi vySetfeni pfi¢iny krvaceni z rodidel u déti je dilezité vySetfeni
détskym gynekologem, nebot dité neni zmenseninou dospélé Zeny.

Na zakladé provedenych vySetfeni odesildm malou pacientku
k urgentnimu endokrinologickému vysetfeni do FN Olomouc.

PRIBEH DEVITIMESICNI HOLCICKY S KRVI NA PLENCE 3

Zapletalova J.!, Michalkova K.2
1Détskd Klinika LF UP a EN, Olomouc
“Radiologickd Klinika LF UP a FN, Olomouc

Devitimésic¢ni divenka byla odeslana k endokrinologickému vy-
Setfeni détskym gynekologem po prvni epizodé prokazaného va-
gindlniho krvaceni. USG nalez délohy potvrdil pfitomnost 4 mm
vysokého endometria, na ovariich oboustranné popsany cetné fo-
likuly. Hormonalni cytologie vykazovala vysoky stupen proliferace.
Méla urychleny télesny rlist, zvétSené, napjaté prsni zlazy M2-3,
prosaklou vulvu, kysele pachnouci fluor. Kostni zralost odpovida
1,5-2 letim. Vysledky laboratornich vysetfeni potvrzuji centralni
predc¢asnou pubertu (CPP): FSH 5,43 1U/1, LH 4 IU/1, estradiol 574

pmol/l. Ostatni hormonaln{ hladiny byly v mezich normy. Beta
hCG a AFP méla negativni.

Provedena MRI mozku - dynamické skeny na oblast hypofy-
zy a hypotalamu, kde popsdn mikroadenom hypofyzy velikosti
3,5 mm. Ostatni nilez na mozku byl negativni.

Sekre¢ni adenomy izolované produkujici gonadotropiny (go-
nadotropinomy) jsou extrémné vzacné a vyskytuji se vétSinou
u dospélych pacientdi. U déti bylo historicky popsano pouze 5 piipa-
dt. Gonadotropinomy nereaguji na 1é¢bu analogy LHRH, ktera se
bézZné uziva k 16¢bé centralni predcasné puberty (blokuji receptory
v gonadotropnich bunikich adenohypofyzy pro endogenni gonado-
liberin). Byl indikovan terapeuticky pokus s podanim analoga
LHRH. Po 3 mésicich 1écby doslo k normalizaci laboratornich hodnot
i hormonalni cytologie. Uspé$nost 1é¢by potvrdila, Ze jde o koin-
cidenci idiopatické predcasné puberty a incidentalomu v oblasti
adenohypofyzy.

Centralni pied¢asnd puberta (gonadotropin-dependentni) je
zplisobena ¢asnou maturaci hypotalamo-hypofyzo-gonadalni (HHG)
osy. PfestoZe je u vétsiny pacientti idiopaticka (80-90 % divek, 60 %
chlapcii), ale vzdy je nutné vyloucit organickou pficinu (1ézi CNS) -
nejcastéji hamartom nebo jiné nadory hypofyzy nebo hypotalamu
(astrocytom, ependymom, pinealom, gliom). K pfed¢asné aktivaci
HHG osy muZe vést ozafeni CNS nebo jiné 1éze - hydrocefalus, trau-
ma, vrozené vyvojové vady. V posledni dobé je vénovana pozornost
genetickym faktorim asociovanym s idiopatickou CPP. Aktiva¢ni
mutace genti: KISS, KISS, KISSIR a inaktiva¢ni mutace MKRN3 genu
a DLKI genu vedou k pfedcasné aktivaci hypotalamo-hypofyzo-go-
nadalni osy.

Incidentalomy hypofyzy jsou nihodné objevené loziskové proce-
sy zachycené pfi zobrazovacich metodach (CT nebo MRI) a nemaji
vyjadfenou klinickou symptomatologii. Vyskytuji se u 4-20 % vsech
vySetfovanych.

USTNI SDELENI

VLIV DELKY KOJENI NA MORBIDITU V KOJENECKEM
VEKU

»EPIDEMIE“ PLAGIOCEFALIE V CESKE REPUBLICE -
PRICINY, DIAGNOSTIKA, RESENI

Frithauf P}, Pafizkova P.?, Darikovad N.?, Zeman J.!, Honzik T.!,
Magner M.

'Klinika détského a dorostového lékafstvi 1. LF UK a VEN, Praha

2Ceskd asociace porodnich asistentek

UOvod: Cilem bylo zji§téni, do jaké miry kojeni/uméld vyZiva
ovliviiuji morbiditu v kojeneckém véku.

Cil a metody: 2304 matek, které vyplnily dotaznik v 1roce Zivota
ditéte tykajici se délky kojeni, respira¢nich infektl, uzivani anti-
biotik a vyskytu alergii.

Kojeni (4plné a parcialni): pfi odchodu z porodnice: 97,8 %, ve
tfech mésicich: 95,1 %, v Sesti mésicich: 90,0 %, ve 12 mésicich bylo
74,7 % déti parcialné kojeno.

Zavér: Nebyl nalezen statisticky vjznamny rozdil u plné a par-
cidlné kojenych vs. umeéle Zivenych ve vyskytu infektt hornich
cest dychacich. Byla vSak prokdzana niz§i potfeba antibiotické
1é¢by u plné kojenych vs. parcidlné kojenych a uméle Zivenych.
Nebyl prokazan efekt kojeni vs. umélé vyzivy ve vztahu k rozvoji
alergie.
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Krasnicanova H.!, Forinova M.?, Drnkova J.3
"Pediatrickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

2Ustav antropologie a genetiky PfF UK, Praha

*Ortotika sr.0. Motol, Praha

Uvod: ,Back to sleep campaign®“ Americké pediatrické akademie
(1992) zapocala éru polohovani kojencti na zadech, doporucovaného
jako prevence syndromu nahlého Gmrti (SIDS). Pied rokem 1992
bylo doporucenou prevenci SIDS naopak polohovani na bfise, spo-
jované s naslednym dolichocefaliza¢nim trendem (pozice na bfise
= promotor dolichocefalie).

Situace po 1992 vedla v USA a nasledné v Evropé k trendu opac-
nému = k vyznamnému nartstu brachycefalie (pozice na zadech =
promotor brachycefalie) a okcipitalni plagiocefalie (plagios = §ikmy,
kiivy), dané vysoce prevalentni predilekci hlavy v ¢asném postna-
talnim obdobi. Stejné jako v USA Ize tak i v CR hovofit 0 ,,epidemii
plagiocefalie®.

Cile a metody: Cilem sdéleni je informovat o poznatcich spoje-
nych s vyse uvedenymi pediatrickymi trendy. V soucasnosti velmi



Casta posturalni okcipitalni plagiocefalie (POPC) je Casto mylné
povazovana za zcela unikatni synostotickou plagiocefalii (oblite-
race sutura lambdoidea dx ¢i sin). V pfednasce objasnime kritéria
jejich odliseni.

Zpracovana jsou data 113 kojencti s okcipitalni plagiocefalii vyset-
fenych metodou piimé kefalometrie (HK1). Objektivizace tiZe asy-
metrie je zaloZena na stanoveni rozdilu transkranidlnich diagonal.

Technologii zhotovovani kranidlnich ortéz (skenovani, frézovani)
a algoritmus kontrol helmovanych kojenct (n = 110) poskytlo prvni
Ceské pracoviSté zamérené na ortotiku POPC (JD2).

Vysledky a zavér: Vyskyt POPC v CR nezndme, zahrani¢ni zdroje
uvadéji13 az17 % kojenci. V souboru vySetfeném HK1 nebyla proka-
zana zadnd synostoticka plagiocefalie, ve vyznamné prevaze jsou ve
shodé se zahrani¢nimi Gdaji chlapci (2,4:1). Uvedena je §kala tize
asymetrie POPC,

Nejsilnéj$imi faktory rozvoje POPC jsou supinacni poloha a predi-
lekce hlavy, mnohdy ve spojitosti s PMR a jeji nedostatecnou RHB.
Spravna a ¢asna diagnostika POPC je kli¢ova pro nastaveni jejiho
feSeni, vétsinou dostacuji aspekce tvaru mozkovny pti pohledu shora
(paralelogram versus lichobéZnik) a naslednd rezimova opatfeni.
ReSenim zavaZnych forem je aplikace kraniilni ortézy, optimalné
do7mésicil. Pediatfi budou seznameni s pojistovnami jiz pijatymi
podklady pro indikaci a Ghradu ortézy.

VZTAH MEZI SKRYTOU OBEZITOU A UROVNI
ZAKLADNICH MOTORICKYCH DOVEDNOSTI U DETI
V PREDSKOLNIM VEKU 3-6 LET

Musilek M., Kokstejn J., Papez P,
Oddéleni antropomotoriky, Fakulta télesné vychovy a sportu, Univerzita Karlova,
Praha

Uvod: Skrytd obezita tzv. Normal weight obesity je definovana
jako nadmérné mnozstvi tuku spolu s “normalnim” Body Mass in-
dexem (BMI). Pfesto, Ze pfedchozi vyzkumy poukazaly na sniZzenou
pohybovou aktivitu i motorickou vykonnost déti zjevné obéznich,
pouze malo pozornosti je v soucasné dobé vénovano motorickému
statusu skryté obéznich déti.

Cil ametody: Cilem této studie proto bylo zjistit, zda skryté obéz-
ni déti pfedSkolniho véku budou mit Groven zakladnich motorickych
dovednosti: A) vyznamné horsi ve srovnani s détmi ,,normostenic-
kymi* vrstevniky; B) nevyznamné odliSnou ve srovnani s détmi
v kategorii nadvahy i obezity.

Vyzkumny soubor zahrnoval 152 déti ve véku 3-6 let vybranych
z prazskych statnich Skolek. Na zakladé ¢tyt koznich fas (triceps,
sub-skapula, suprailiaca, lytko II) a BMI byly déti rozdéleny do tii
kategorii: A) Skryté obézni n = 51; B) Normostenické n = 52; C) déti
s nadvahou a déti obézni n = 49. Pro hodnoceni trovné zaklad-
nich motorickych dovednosti byla pouZita baterie The Movement
Assessment Battery for Children (MABC-2).

Vysledky: Skryté obézni déti mély ve srovnani s détmi normo-
stenickymi vyznamné vys$si zastoupeni tukové slozky p <0,001, avSak
nelisily se od nich svym BMI. Mnozstvim tuku na koncetinach se
skryté obézni déti vyznamné nelisily od déti s nadvahou a obezitou.
V oblasti zakladnich motorickych dovednosti dosahly skryté obézni
déti vyznamné horsiho skére = 38,82 ve srovnani s détmi normo-
stenickymi = 52,27; p <0,05. K tomu mély skryté obézni déti vice jak
trikrat vyssi pravdépodobnost vyskytu vaznych motorickych obtizi
OR =3,69 C195% (1,10; 12,35) definovanych jako vykon <5. percentil
v testové baterii MABC-2.

Zavér: Zjisténé vysledky jsou velmi zavaZné uZz proto, Ze BMI
neni schopno identifikovat skryté obézniho jedince. Navic zjisténi

z oblasti motoriky ukazuji, ze skryté obézni déti vykazuji nékteré
znaky sniZené motoriky jako déti zjevné obézni, a to diky vyrazné
poniZené tukuprosté hmoté.

JAK SE BEHEM STALETI VYVIJELA NEODKLADNA
RESUSCITACE U DETI

Novak L.}, Prchlik M.?, Fajt M.?, Heinige P.?
"Pediatrickd klinika 1. LF UK, Thomayerova nemocnice, Praha
XKlinika détské chirurgie a traumatologie 3. LF UK, Thomayerova nemocnice, Praha

Ivytvotil Hospodin Biih ¢lovéka z prachu zemé a vdechl mu v chii-
pi dech Zivota. Tak se stal clovék Zivym tvorem. Bible Genesis 2:7.
Egyptska bohyné Isis 4000 let pfed nasim LP vdechla Zivot mrtvému
manzelovi Osiridovi. Bohuzel na to lidstvo zapomnélo a k oziveni
pfinahlé smrti uzivalo tragikomické postupy jako bicovani, valeni
na sudu ¢i teplé kameny na bficho. Teprve v 19. stoleti uznavaji
medicinské autority ve Francii, Britdnii a Svédsku dychani z plic
do plic jako metodu pro resuscitaci tonoucich po peripetii umélého
dychani pomoci krouZeni paZzemi (1858 Henry Robert Silvester), az
v 1. 1956 prichazeji v Pittsburgh Peter Safar a James Elam s ne-
zvratnymi dikazy o t¢innosti dychani z plic do plic a v r. 1960
Kouwenhoven publikuje metodu zevni srdecni masaZe. Dva roky
na to spojuji Safar a Elam oba postupy do tzv. A B C D resuscitace
(dale CPR). AZ do roku 2005 neni nic lepsiho. V toto roce se objevuji
doporuceni pro resuscitaci dospélych ,,hands only resuscitation®,
ktera témét pomiji kroky A a B - uvolnéni dychacich cest a umélé
dychani a stavi CPR na zevni srde¢ni masazi stlatovanim sterna, de-
fibrilaci a aplikaci adrenalinu. Tato doporuceni se opiraji o podstatu
obéhového selhani, jiZ je primarni zastava srde¢ni ¢innosti vyvolana
komorovou fibrilaci. U dét{ je tento postup vyloucen. Jde u nich
0 zastavu obéhu pro predchozi hypoxii myokardu vyvolanou duse-
nim, jehoZ pfi¢inou jsou na prvnim misté trazy, a to pfedevsim to-
nuti, Dale aspirace ciziho télesa a zdnéty dychacich cest s obstrukei.
Proto je tfeba trvat na Safarové AB C D, coz ¢ini i posledni guidelines
s drobnymi Gpravami (napt. pomeér mezi masazi a umélymi dechy).
Zajimava je v uvedenych guidelines zména v postojich pii resusci-
taci novorozenctl. Jde o urcitou toleranci k niz§im hodnotam SpO,
a zménu postupu od agresivni resuscitace k tzv. transitoingu, tj.
Setrné pomoci ditéti k pfeméné z fétu v ¢lovéka.

ZACHYT ROZVOJE IDIOPATICKE STENOZY
MOKOVODU A OBSTRUKCNIHO HYDROCEFALU

U DETI S DIAGNOZOU NEUROFIBROMATOZA TYP 1
A S PORUCHOU VYVOJE RECI

Petrdk B}, Liby P.2, Kyn¢l M .3, Kraus J.!, Glombova M.>*
'Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN Motol, Praha
Neurochirurgickd Klinika dét{ a dospélych 2. LF UK a FN Motol, Praha
3Klinika zobrazovacich metod 2. LF UK a FN Motol, Praha

*Détskeé oddélent, Oblastni nemocnice Kolin

Uvod: Neurofibromatéza typ 1 (NF1) je nejcastéjsi neurokutanni
onemocnéni a je spojeno s Sirokym spektrem diagnostickych piizna-
ki a klinickych zmén, véetné idiopatické stenézy mokovodu a na-
sledného rozvoje obstrukéniho hydrocefalu. Etiologie idiopatické
stenézy distalni ¢asti mokovodu u NF1 neni jasna. V rdmci dif.dg.
Pricin je zvaZovan také vyznam hypersignalnich loZisek v T2 vaze-
nich na MRI mozku (FASI). Castou komplikaci NF1 jsou kognitivni
obtiZe, vcetné poruchy vyvoje feci. Tyto obtiZe také byvaji davany
do souvislosti s ndlezem FASI.
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Cil a metody: Cilem studie bylo zrychlit vyhledavani déti s roz-
vojem idiopatické stenézy distalni ¢asti mokovodu u diagnézy NF1
a umoznit neurochirurgické feeni hydrocefalu.

Devatenact déti s NF1 a vjznamnou poruchou vyvoje feci cha-
rakteru vyvojové dysfazie a/nebo pfi poruse autistického spektra
(PAS) mélo provedeno MRI vysetieni mozku, psychologické a ORL
vysetfeni a sluchové kmenové evokované potenciily (BAEP). V od-
stupech 2 let byla u pacienti opakované providéna kontrolni MRI
vySetfeni mozku a BAEP.

Vysledky: U dvou/19 (10,5 %) déti byla na kontrolnim MRI mozku
v odstupu 2-4 let nalezena pomalu progredujici stendza mokovodu
s rozvojem obstrukéniho hydrocefalu. To bylo statisticky vyznamné
(p>0,01) pfi porovnani s frekvenci stendzy mokovodu (7/290, 2,4 %)
u vSech déti s NF1 v na$i pfedchozi studii. Nalez na BAEP byl pfed
i po rozvoji hydrocefalu abnormalni. Hydrocefalus byl u obou déti
feSen neurochirurgickym endoskopickym vykonem (ETV).

Zavér: Rozvoj idiopatické stendzy u déti s NF1 je vzacna kompli-
kace tohoto onemocnéni a MRI nalezy pied a po rozvoji stendzy jsou
popsany jen vzacné. U nasich pacientd se jednd o pomalu progre-
dujici proces v trvani 2-4 roky. Provedeni MRI vySetfeni mozku
u déti s NF1 a vyznamnou poruchou vyvoje feci pfinasi statisticky
v populaci NF1 déti bézné. Tento ¢asny zachyt umozni dfive indi-
kovat neurochirurgicky vykon pomoci ETV a zabranit tak vyrazné
dekompenzaci pomalu progredujiciho hydrocefalu.

Podporovdno projektem MZ CR 00064203.

KARDIOMYOPATIE U DETI - GENOMICKY
DIAGNOSTICKY PRISTUP

PiherovaL.!, Kulhinek] .2, Strinecky V.!, Sikora].!, DobrovolnyR.!,
Kmoch S.!, Honzik T.?

"Laboratof pro studium vzdcnych nemoci, Klinika détského a dorostového Iékarstvi,
1.LFUK a VEN, Praha

Klinika détského a dorostového lékaf'stvi, 1. LF UK a VEN, Praha

Kardiomyopatie jsou onemocnéni srdecniho svalu spojena s po-
ruchou jeho funkce. Jedna se o heterogenni skupinu onemocnéni
s riznymi Klinickymi pfiznaky, které v konecném stadiu mohou
vést k stdecnimu selhani. Jednu z pfiin vzniku kardiomyopatii tvori
geneticky podminéna onemocnéni. Do této skupiny lze zahrnout
vrozené srdecni vady, svalové dystrofie a kongenitalni myopatie,
dédicné poruchy metabolismu (napf. onemocnéni ze skupiny lyso-
somalnich a mitochondrialnich nemoci, poruch B-oxidace mastnych
kyselin, glykogenéz atd.) a genetické syndromy, napt. onemocnéni
z okruhu Rasopathii.

Kardiomyopatie s manifestaci v détském véku jsou znamy vyso-
kou fenotypovou a genetickou variabilitou a kauzalni mutace jsou
v populaci velmi vzacné a jsou privatni pro danou rodinu. Pii hledani
pri¢iny vzniku onemocnéni je proto nutné zameétit se na celé geny.
Vyuziti metody sekvenovani nové generace (NGS) je v soucasnosti
jeden z nejucinnéjsich nastroji pro objasnéni genotypu jednotli-
vych pacientt.

Uvedenou metodu jsme s ispéchem pouzili pti studiu genetické-
ho pokladu dilata¢nich forem kardiomyopatii u dospélych, kde se
podafilo objasnit okolo 80 % piipadil z vySetfenych 400 pacientd.
V soucasné dobé se zamétujeme i na détské formy onemocnéni, je-

Uspésné molekuldrné-biologické vySetieni upfestiuje/stanovuje
diagnézu a v nékterych piipadech i prognézu, pomaha urcit riziko
vyskytu onemocnéni v rodiné a zajistit prenatalni diagnostiku.

CESKO - SLOVENSKA PEDIATRIE  2018,73,S1

U vybranych piipadi je mozné dany fenotyp studovat i na bunéénych
modelech, coZ ptispiva k pochopeni molekuldrniho mechanismu
onemocnéni a umoznuje presnéjsi interpretaci hrani¢nich klinic-
kych ¢i laboratornich nalezd.

Podpora: LM201509 NCLG, AZV 15-27682A, AZV 15-28208A, RVO-VEN 64165.

POLYCYSTICKA ONEMOCNENI LEDVIN - 25LETA
KOHORTA CESKYCH DETI

Seeman T.!, Blahovi K.}, Flogelova H.2, Sulikova T.?, Skilova S.*,
Starha].’, Zaoral T.}, Janda J.!

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

2Détskd klinika EN, Olomouc

3Detskd klinika FN, Ostrava

“Détskd Klinika FN, Hradec Krdlové

SIL.détskd klinika EN Brno

Uvod: V roce 1992 byl vytvoten registr détskych pacientdl s poly-
cystickymi onemocnénimi ledvin v CR: autozomalné dominantni
polycystdzy ledvin - ADPKD a autozomalné recesivni polycystézy
ledvin - ARPKD), ADPKD je se svoji prevalenci 1:1000 nejcastéjsim
geneticky podminénym onemocnénim ledvin.

Cil a metody: Prezentace vysledkd kohorty Ceskych déti s po-
lycystickymi onemocnénimi ledvin. Aktudlni ultrazvukova dia-
gnosticka kritéria pro ADPKD u détizr. 2009 jsou u ditéte z rodiny
s ADPKD bez znalosti typu mutovaného genu ptfitomnost 3 nebo
vice cyst vjedné ledviné, u ditéte z rodiny s mutaci PKDI genu staci
piitomnost 2 cyst.

Vysledky: K 1. 1. 2018 bylo v registru evidovano celkem 323 déti
s ADPKD a 42 déti s ARPKD. U vSech déti s ADPKD je glomerularni
filtrace aZna 2 déti s velmi ¢asnou formou onemocnéni v mezich nor-
my. U vétsiny déti se vSak vyskytovaly 1écitelné komplikace, zejména
arterialni hypertenze (35 %) nebo proteinurie (50 %). V¢asna 1écba
hypertenze (jiz pfi TK nad 75. perc) a intenzifikovana strategie 1écby
hypertenze (cilovy TK pod 50. perc. u proteinurickych a pod 75. perc.
u neproteinurickych pacientli). Antihypertenznimi 1éky prvni volby
jsou ACE-inhibitory. Novym zplsobem 1écby by mohla byt 1écba sta-
tiny - vjedné americké studii zpomalil pravastatin zvétSovani ledvin
(cyst), coz je nepfiznivy prognosticky faktor. Nejnovéjsim lékem je
antagonista antidiuretického hormonu tolvaptan, ktery u dospélych
zpomalil riist cyst i pokles funkce ledvin, u déti neni povolen, je vak
doporucovano, aby déti vice pily (3 litry u adolescentt).

Ze 39 déti s ARPKD, které prezily novorozenecké obdobi, je 33 déti
v soucasné dobé nazivu (pfi¢iny amrti: respiracni insuficience
1x, srde¢ni selhani 3x, septicky Sok pfi prijmu 1x, jaterni selhani
1x). 30 % je jiz dialyzovano nebo Zije s transplantovanou ledvinou.
Hypertenze byla zjiSténa u vice nez 90 % déti. Terapie je jen sym-
ptomatickd a je zaméfena na lécbu arteridlni a portalni hypertenze,
chronického selhani ledvin dialyzou a transplantaci.

Zavér: Ceska kohorta déti s autozomdalné-dominantnim poly-
cystickym onemocnénim ledvin je nejvét§im souborem tohoto
nejcastéjsiho dédicného onemocnéni ledvin na svété.

KOREKCE VROZENYCH VYVOJOVYCH VAD PRSU
A HRUDNIKU TECHNIKOU LIPOMODELACE

Streit L.}, DraZan L.!, Schneiderovid M.2, Novak P.!, Kubek T.},
Vesely J.!

'Klinika plastické a estetickeé chirurgie, Fakultni nemocnice u sv. Anny, Brno
20ddélen radiologie, Masarykiiv onkologicky tistav, Brno



Uvod: Vrozené deformity hrudniku lze u chlapcti vnimat jako
jeden esteticky a funkéni problém. U divek deformovany tvar hrud-
niku bezprostfedné ovliviiuje vzhled poprsi, a to iv ptipadech, kdy je
Vyvoj prsou nepostizen. Lipomodelace prsu je chirurgicka technika
pfenosu tukové tkané formou lipoinjekci.

Cil ametody: Cilem sdélenf je pfedstavit soucasné moznosti ko-
rekce vrozenych vad prsu a hrudniku u Polandova syndromu, pectus
excavatum a tuberdézniho prsu technikou lipomodelace.

Vysledky: Do souboru bylo zafazeno 10 pacientd s vy$e uvedenymi
vrozenymi vadami odoperovanych na Klinice plastické a estetické
chirurgie Fakultni nemocnice u sv. Anny v Brné od roku 2013.
Vysledky byly objektivizovany formou standardizované fotodo-
kumentace, dale jsme vyhodnocovali objemy pfenaseného tuku
a stupeni vstiebani. Vysledky jsou prezentovany formou vybranych
kazuistik.

Zavér: Lipomodelace je miniinvazivni chirurgicka technika,
pomoci které 1ze ispéSné korigovat deformitu hrudniku. Vzhledem
k tomu, Ze se prs vytvari postupné, tak je mozné s rekonstrukci zacit
vrané adolescenci a zabranit tak negativnimu vlivu vady na dusSevni
a socidlni vyvoj divek.

ECMO V DETSKEM VEKU, VYSLEDKY V CESKE
REPUBLICE ZA 8 LET

Vobruba V.,
Klinika deétského a dorostového 1ékarstvi VSeobecné fakultni nemocnice
al.LFUK, Praha

ABSTRAKTA

Uvod: Extrakorporalni membranova oxygenace (ECMO) patii
mezi metody mimotélni podpory funkce srdce a plic. ECMO patii
do komplexu vysoce specializované péce vyhrazené nemocnym
s obéhovym a/nebo ventila¢nim selhdnim, kde v§echny konvencni
inekonvencni 1éCebné metody selhaly.

Cil a metody: Cilem sdéleni je prezentace vlastniho souboru pa-
cienttl, ktefi byli 1é¢eni uvedenou metodou béhem poslednich 8 let.
Jde o nejvétsi soubor v Ceské republice, ktery byl dosud prezentovan.
V prezentaci jsou shrnuty principy provadéni mimotélni oxygenace
v détském véku. Jsou zminéna kritéria a okolnosti, pfi kterych byli
pacienti indikovani k zah4jeni mimotéln{ podpory.

Vysledky: Do pfihlaseni abstraktu bylo do souboru zahrnuto
52 pacientd, 32 bylo novorozencd a 20 déti. Prezit{ ve skupiné no-
vorozenct je 70 % a ve skupiné déti 80 %. Ve skupiné novorozencti
pfevaZuje veno-arteridlni zpiisob podpory (V-A ECMO), ve skupiné
déti veno-vendzni zplisob (V-V ECMO). Tomu odpovidaji i vstupni
hodnoty inotropniho resp. Wernovského inotropniho skére (IS/IVS),
kde medidn hodnot ve skupiné novorozencti byl 115, zatimco u déti
byl 33. U vice nez 50 % léCenych déti byl nutny transport zajistény
ECMO podporou.

Zavér: V praci jsou prezentovany vysledky vlastniho souboru
pacientll vyZadujicich ECMO. Ceskd republika stdle neodpovida
poctem détskych pacientti zafazenych na ECMO podporu vyspélym
evropskym stattim, kde se pohybuje pocet indikovanych déti kolem
30/10 miliénd obyvatel.

USTNI SDELENI - SEKCE MLADYCH PEDIATRU

SYNDROM VYHORENI U CESKYCH A SLOVENSKYCH
PEDIATRU

Duroskova Z.!, Kuchta M2
'Détské oddéleni SMIN a.s., Nemocnice Prostéjov, Ceskd republika
Klinika deti a dorastu LF UPJS a DEN, Kosice, Slovenskd republika

Uvod: Syndrom vyhoteni (burnout syndrom) se vyskytuje nej-
Castéji ve skupiné zameéstnani, kde je hlavni naplni prace kontakt
s lidmi. Rizikovou skupinou jsou také 1ékafi, vcetné pediatrii.
V roce 1974 byl tento syndrom popsany americkym psychologem
Freudenbergem jako stav vycerpani a depersonalizace. Pfiznaky
syndromu se vyvijeji postupné, proto mohou byt svému nositeli
Lskryté“, Projevuji se ve fyzické, psychické i emocionalni oblasti.
Dochazi ke ztraté pracovniho nasazeni, porucham soustfedéni,
postupné socidlni izolaci a k riznym zdravotnim komplikacim.
Komplex piiznaki ovliviiuje nejen pracovni ¢innost, ale i osobni
terapie a zahrnuje aktivni odpocinek, mimopracovni aktivity a kon-
takt s ostatnimi lidmi.

Cil: Nasim cilem bylo zjistit, zda se syndrom vyhoteni vyskytuje
iu Ceskych a slovenskych pediatrti a s jakou intenzitou.

Materidl a metody: Vykonali jsme pilotni dotaznikovou stu-
dii, kde jsme vyhodnocovali standardizovany dotaznik podle
Maslachové, vyplnény pediatry na ceskych i slovenskych konfe-
rencich v obdobi od 06/2016 do 06/2017. Do konecného vyhodnoceni
jsme zatadili 198 vyplnénych dotazniki.

Vysledky: Z analyzy dotaznikil vyplynulo, Ze vékové rozmezi
respondentt bylo v intervalu 30-65 let s primérnym vékem 34,2 let

(nejvice ve véku 36-45 let: 32 %), vétsina respondentti plisobila na 14z-
kovych oddélenich (94 %), pomér muzl a Zen byl 1:10. Podle vysledkil
dotaznikd jsou pediatfi v CR a SR postihnuti syndromem vyhofeni
témeér v 34 %. Nejvice se u nich projevuje emociondlni vycerpani
v 26 %, depersonalizace v 34 % a snizené osobni uspokojeni v 16 %.

Zavér: Syndrom vyhotfeni se miZe rozvinout u kohokoliv z nis
a i pediatfi jsou rizikovou skupinou. Pediatrii je vlastni prevence,
a proto je nutné vyuzit ji taky v této oblasti. A pro G¢innou terapii
a pro sekundarni prevenci je diileZité poznat pfiznaky burnout syn-
dromu. Rozvoj burnout syndromu totiz ovliviiuje nejenom pracovni
vykon konkrétniho 1ékate, jeho piistup k pacientiim, ale i samotny
systém zdravotnictvi.

KOZNI PROJEVY AUTOINFLAMATORNICH
ONEMOCNENI

Fingerhutova $., Dolezalova P,
Centrum détskeé revmatologie a autoinflamatornich onemocnén{ VEN, Praha

Autoinflamatorni onemocnéni (AID) fadime mezi systémova
zanétliva onemocnéni doprovazena rozliénymi orgdnovymi mani-
festacemi spojend s mutacemi genti kddujicich proteiny ti¢astnici se
vrozené imunitni odpovédi, ktera usti v nadprodukci prozanétlivych
cytokint. Predev$im diky rozvoji molekularné-genetickych techno-
logii se jedna o velmi rychle se rozristajici skupinu onemocnéni.
Kozni zmény patfi k jejich velmi ddleZitym projeviim. Lepsi znalost
téchto nemoci a zdokonaleni diagnostiky umoziuji jejich ¢asnéjsi
identifikaci pacientd.
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Mezi AID se fadi tzv. monogenni periodické horecky: kryopyri-
nopatie (CAPS, periodické syndromy asociované s kryopyrinem),
familiarni stfedomofska horecka (FMF), periodicka horecka asocio-
vana s deficitem mevalonat kinazy (MKD) a periodicky syndrom
asociovany s TNF receptorem (TRAPS). Dalsi skupinou jsou tzv.
monogenni vaskulitidy, napt. syndrom SAVI (vaskulopatie kojencti
odpovédi. Mezi syndromy charakterizované pustulézou patii SAPHO
(syndrom synovitidy, akne, pustulézy, hyperostdzy a osteitidy)
a DITRA (syndromu deficience antagonisty pro receptor 36 inter-
leukinu). Autoinflamatornim onemocnénim spojenym s pyogenni
atritidou je syndrom PAPA (syndromu pyogenni artritidy, pyoderma
gangrenosum a akne). Mezi poruchy proteazomu, které se rovnéz
projevuji koznimi 1ézemi, patii syndrom CANDLE (chronicka aty-
picka neutrofilni dermatéza s lipodystrofii a zvySenou teplotou).
Lékem volby je v fadé piipadi rychle a kratkodobé plisobici blokator
interleukinu-1 (anakinra). Tato 1é¢ba Gc¢inné predchazi rozvoji za-
vaznych komplikaci, vCetné sekundarni AA-amyloidézy.

Kozni manifestace fady zminénych onemocnéni jsou vyznam-
nym voditkem ke spravné diagndze. Komplexni ndhled na vSechny
pfiznaky pacienta a spoluprace dermatologa s ostatnimi specialisty
jsou predpokladem nejen pro optimalni 1écbu, ale i pro identifikaci
pifipadnych dalsich postiZenych ¢lent rodiny a dalsi genetické
poradenstvi.

STEKA, ALE NEHRYZIE - DIETA SO ZAPALOM HRTANA
NA URGENTNOM PRIJME

GéczJ., Gecikova M., Valentin B,
Oddelenie urgentného prijmu, Ndrodny tstav detskych chordb, Bratislava,
Slovenskd republika

Uvod: S akiitnym zdpalom hrtana sa v pediatrickej praxi streta-
vame bezne. Je prevazne virusového povodu a pri spravnej lie¢be len
minimum deti vyZaduje Gstavna starostlivost. Rizikovou skupinou
st neockované deti.

Ciele a metddy: Stbor pacientov tvoria vSetky deti oSetrené na
Oddeleni urgentného prijmu Narodného ustavu detskych chordb
v Bratislave (OUP NUDCH) s akitnym zipalom hrtana v rokoch
2016 a 2017. Hlavnym cielom prace je zhodnotit poskytnuti liecbu
(doma, cestou obvodného pediatra, lekara LSPP, posadky zdra-
votnej zachrannej sluzby (ZZS), timu OUP). Dalej hodnotime vek
a pohlavie dietata, sezonalitu, zavaznost a cestu pacienta, tak do
nemocnice ako z nej. Udaje sme Cerpali retrospektivne zo zdravotnej
dokumentacie.

Vysledky: Po¢as 2 rokov bolo na OUP NUDCH o$etrenych celkom
1168 deti s akttnym zipalom hrtana. Vacsinu tvoria deti vo veku
do 5tokov, 71 % znich st chlapci. Najvyssi vyskyt zaznamenavame
vzimnych mesiacoch. Najvacsi podiel tvoria akutne zapaly hrtana
lahkého az stredne zavazného stupna bez potreby hospitalizacie ¢i
expektacie, 31 % deti prichddza na OUP cestou ZZS. Takmer 99 %
deti odchadza po oSetreni na OUP domov. Liekom prvej volby osta-
va kortikoid, ktory dostalo 99 % deti. AvSak dexametazén ako liek
prvej volby dostalo len 70 % z nich. U 72 % deti bol sti¢astou liecby
adrenalin aj napriek tomu, Ze stredne zavazny a zavazny stupenl
akitneho zapalu hrtana spolu tvoria len 38 % vSetkych oSetrenych.

Zaver: Akutny zapal hrtana je bezné detské ochorenie. Jeho lie¢ba
je presne definovand a na zdklade mediciny postavenej na dékazoch
aj preukazatelne G¢inna. Lie¢me deti spravne a minimalizujme ich
navstevy nemocnice.
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AUTOMATIZOVANE VS. MANUALNI HODNOCENI
KOSTNIHO VEKU U DETI A ADOLESCENTU

Maratova K., Zemkova D., Lebl J., Soucek O., Prithova §.,
Kolouskova S., Snajderovd M., Krasni¢anové H., Sumnik Z,
Pediatrickd Klinika 2. LF UK a EN Motol, Praha

Uvod: VyuZiti automatizovaného hodnoceni kostniho véku v po-
sledni dobé nabyva na popularité, Nezavisla studie srovnavajici
automatizované a manualni hodnoceni kostniho véku v§ak doposud
chybi.

Cil: Cilem této prace bylo zhodnotit rozdily mezi automatizova-
nym a manualnim hodnocenim kostniho véku za pouziti metod
podle Tannera-Whitehouse (TW3) a Greulicha-Pylové (GP).

Metodika: Do studie bylo zafazeno 1285 déti a adolescentd s riiz-
nymi endokrinnimi poruchami (626 divek) starsich 5 let (median
10,3 let, IQR 4,9 let). Kostni vék byl hodnocen metodou TW3 a GP
jak manudlné, tak prostfednictvim programu BoneXpert (Visiana,
Holte, Dansko). RMSE (Root mean squareerror) byl v zavislosti na pohlavi
spocitan jak pro celou skupinu, tak pro jednoleté vékové kategorie
(divky mezi 5 a 15 lety, chlapci mezi 5 a 16 lety). Do kazdé vékové
kategorie bylo zafazeno vzdy alespori 50 pacientd.

Vysledky: V zavislosti na pohlavi bylo RMSE pro celou skupinu
0,61a 0,58 let u chlapctia 0,79 a 0,60 let u divek pro TW3 resp. GP
metodu. Pohlavné a vékové specificka analyza ukazala nejvétsi
rozdily mezi automatizovanym a manualnim hodnocenim u divek
ve vékovych kategoriich 6-7 let, 12-13 let a 13-14 let (RMSE 0,9; 0,9
resp. 1,05 let), Manualni a automatizované hodnocent se lisilo o vice
nezlroku9,7%a7,0%chlapciiaul8,2%a8,6 % divek pfi pouZziti
metody TW3 resp. GP.

Zavér: Automatizované hodnoceni kostniho véku vykazuje do-
state¢nou shodu s manualnim hodnocenim u vétSiny snimka déti
s endokrinnimi poruchami. Kostni vék poskytnuty programem
BoneXpert ma vak tendenci byt oproti manudlnimu hodnoceni pod-
hodnoceny, zejména pak u divek v obdobi puberty pii pouziti metody

yove

HOMOZYGOTNI FORMA VARIEGATNI PORFYRIE:
BIOCHEMICKA, MOLEKULARNE GENETICKA

A KLINICKA CHARAKTERISTIKA 5 RODIN S DOSUD
NEPOPSANOU MUTACI V GENU PPOX

Medek K., Noskova L., Kmoch S., Martasek P,
Klinika detského a dorostového lékarstvi1. LF UK a VEN, Praha

Uvod: Variegatni porfyrie (VP) je porucha v drize biosyntézy
hemu charakterizovana deficitem aktivity enzymu protoporfyri-
nogen oxidazy (PPO). Manifestace je postpubertalni, typicka je
zvySena kozni fotosenzitivita s variabilné pfitomnymi akutnimi
neurovisceralnimi symptomy. VP je autozomalné dominantné dé-
di¢na choroba s nizkou penetranci. Vzacna homozygotni varianta
VP (HVP) se manifestuje v détském véku zejména koznimi projevy
(fotosenzitivita, tvorba puchyfd, jizev), byva piitomen maly vzrist,
brachydaktylie, neurologické projevy (epilepsie, nystagmus) a psy-
chomotoricka retardace. Popisujeme klinické projevy, biochemickou
amolekularné genetickou charakteristiku dosud nepopsané mutace
u 5 palestinskych rodin s HVP.

Cil studie a metody: Cilem studie byla charakterizace HVP
v nasem souboru na molekularné genetické trovni. Celkem bylo



Kklinicky, biochemicky a molekularné geneticky vysetfeno 52 jedincti
z 5rozsdhlych palestinskych rodin. VySetfeni vedlo k biochemické-
mu potvrzeni VP a ndlezu kauzalni mutace v genu pro protoporfyri-
nogen oxidasu (PPOX) v homoalelické podobé.

Vysledky: 20 postiZzenych jedincti mélo stejné biochemické né-
lezy, a to pfima fluorimetrie plazmy s vrcholem v oblasti 626-628
nm (excitace 400 nm), charakteristickym pro VP. Byly nalezeny
normalni hodnoty porfyrind ve stolici, které u VP byvaji pravidelné
zvy$eny, pii vysokych hodnotach protoporfyrinu v erytrocytech.
Klinicky nalez odpovidal dosud popsanym piipadim HVP, v nékolika
piipadech byla pfitomna mentdlni retardace. Sekvenovanim genu
PPOX byla zjisténa dosud nepopsana intronova mutace - jednonuk-
leotidova delece v intronu 8 v homozygotni (homoalelické) formé.
Tato mutace vyznamnym zptisobem zasahuje do sestfihu mRNA
a vede ke vzniku nefunkéniho proteinu.

Zavér: HVP je vzacna varianta VP, dosud bylo popsano pouze
15 ptipadi, z toho 2 v homoalelické podobé. Klinicky priibéh u ho-
mozygotni formy VP je oproti formé heterozygotni mnohem zavaz-
néjsi, s Casnym nastupem onemocnéni a téz§im pribéhu onemocné-
ni s manifestaci v détském véku. Tato studie pfedstavuje unikatni
atypickou formu porfyrie v dobfe definovaném etniku s nalezem
endofenotypické skupiny s mentalni retardaci.

Podporeno granty GA UK 252213 a UNCE 204064.

FEBRILNI KRECE - CESTA K MINIMALISMU

Necas T.
Détské oddéleni Krajské nemocnice T. Bati a.s., Zlin

ho véku. Za poslednich nékolik let se v Ceské republice zdsadnim
zplisobemn zménil piistup k pacientim s timto onemocnénim. Diive
byly febriln{ kfece povazovany za vazné onemocnéni s neptiznivou
prognoézou a hlavnim terapeutickym cilem bylo zabranit jejich opa-
kovani. V soucasné dobé jiz k managementu febrilnich kreci pfistu-
pujeme méné invazivné. Na zakladé rozsahlych epidemiologickych
studii vime, Ze vétSina pacienti ma vybornou prognézu a nesnazime
se kfe¢im farmakologicky pfedchézet. Zmény v managementu fe-
brilnich kfe¢i v poslednich letech by se daly shrnout do véty ,,méné
jenékdy vice“. Tato snaha o zménu piistupu reflektuje celosvétovy
trend v predchazeni nadbytecné diagnostiky (overdiagnosis) a 1écby
(overtreatment), jeZ pacientim muzZe spiSe Skodit nezZ pomdahat
a neumérné zatézuje zdravotni rozpocty.

Autor ve svém prispévku popise cestu ke vzniku doporuceného
postupu diagnostiky a 1é¢by déti s febrilnimi kiecemi, jehoz je
spoluautorem. V ptispévku tézzazni hlavni body tohoto klinického
doporuceni.

Zdroje:

1. Necas T, Kudr M, Munzar P, Brozova K,, Novak V, Oslejskova H, Krsek P.
Febrilni krece: doporuceny postup Spole¢nosti détské neurologie CLS JEP
[online]. Praha: Spole¢nosti détské neurologie CLS JEP, 2017 [cit. 2018-06-
07]. Dostupné z: http://www.detskaneurologie.cz/dokumenty/DP_febril-
ni_krece.pdf

2. Necas T, Oslejskova H. Febrilnf kiec¢e - méné je nékdy vice. Ceska a slo-
venska neurologie a neurochirurgie 2017; 80 (3): 269-275. DOI: 10.14735/
amcsnn2017269. ISSN 1210-7859. Dostupné také z: http://www.prolekare.
cz/ceska-slovenska-neurologie-clanek/febrilni-krece-mene-je-nekdy-vi-
ce-60986

3. Coon ER, Young PC, Quinonez RA, Morgan DJ, Dhruva SS, Schroeder AR,

2017. Update on Pediatric Overuse. Pediatrics 2017; 139 (2). DOI: 10.1542/
peds.2016-2797. ISSN 0031-4005. Dostupné také z: http://pediatrics.aa-
ppublications.org/lookup/doi/10.1542/peds.2016-2797

BEZLEPKOVA DIETA VEDE K NIZSI DAVCE INZULINU,
ALE NEOVLIVNUJE ZBYTKOVOU KAPACITU BETA-
BUNEK U NOVE MANIFESTOVANYCH DETI S DIABETES
MELLITUS 1. TYPU

Neuman V.}, Vosihlo J.?, PetruZelkova L.!, Obermannova B.},
Kolouskova S}, Prithovi $.}, Cinek 0.}, Sumnik Z.!

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

?Pediatrickd Klinika 3. LF UK a FN Krdlovské Vinohrady, Praha

Uvod: V soucasné dobé se mnozi studie spojujici lepek s patogenezi
diabetu mellitu 1. typu (TIDM). Cilem nasi studie je zjistit, zda za-
vedeni bezlepkové diety kratce po manifestaci TIDM miiZe zpomalit
pokles kapacity beta-bunék a ovlivnit kompenzaci diabetu u déti
s TIDM bez celiakie. Zde prezentujeme predbézné vysledky po Sesti
meésicich béhu studie.

Metody: Do studie prospektivné vstoupilo tficet pét déti
(24 chlapcti, 11 divek, primérny vék 11,6 + 3,4 roku) s nové (maximum
6 tydnt) manifestovanym T1DM. Pacienti v intervencni skupiné
(n =19) zahajili ptisnou bezlepkovou dietu, zatimco pacienti v kont-
rolni skupiné (n =16) pokracovali dale ve standardni stravé obsahujici
lepek. Funkce beta-bunék byla méfena poklesem plochy pod kiivkou
(AUC) C-peptidu v testu smiSenou stravou v 1. a 6. mésici. Dale byl
u pacientd sledovan HbAlc a hemoglobin Alc adjustovany na davku
inzulinu (IDAAIc). VSechny vysledky byly adjustovany na vstupni
rozdily v pohlavi, véku, HbAlc i ddvce inzulinu. Dodrzovani diety
bylo kontrolovano kazdé tfi mésice testovinim na obsah imunore-
aktivniho peptidu lepku ve vzorcich stolice.

Vysledky: Vliv bezlepkové diety na AUC C-peptidu jsme v 6 mésicich
nepozorovali. Primérny pokles AUC C-peptidu byl 234 pmol/l v inter-
vencni a 472 pmol/1v kontrolni skupiné. Déti na bezlepkové dieté mély
signifikantné nizsi davku inzulinu na kilogram télesné vahy o 0,2 1U/
/kg/den (p <0,01) 012,4 % nizsi HbAlc (p=0,06) a 019,4 % nizsi IDAAIC
(p <0,005) ve srovnani s kontrolni skupinou. Pouze jeden pacient
bezlepkovou dietu nedodrzoval a byl proto z analyzy vyfazen.

Zavér: Nase vysledky ukazuji, Ze pacienti s TIDM na bezlepkové
HbAlc jako pacienti s TIDM se standardni stravou. Vliv bezlepkové
diety na zbytkovou kapacitu beta-bunék jsme po Sesti mésicich od
jejiho zahajeni nepozorovali.

CHRONICKA REKURENTNI MULTIFOKALNI
OSTEOMYELITIDA

Petrtylova P., Brejchova I., Smrcka V.
Détské oddéleni, Nemocnice Ceské Budéjovice, a.s., Ceské Budéjovice

Uvod: Chronické rekurentni multifokaln{ osteomyelitida (CRMO)
jevzacné autoinflamatorni onemocnéni objevujici se pfevazné v dét-
ském véku. Projevuje se recidivujicimi epizodami bolesti spojenymi
nilni idiopatickou artritidu ¢i septickou osteomyelitidu. Stanoveni
diagnézy miZe byt obtizné a zdlouhavé. Laboratorni zndmky zanétu
jsou neurcujici, na RTG je Casto v pocatcich onemocnéni normalni
nalez, k diagndze a detekci 1ézi je naipomocna magneticka rezonan-
ce. V ramci vySetfovani miiZe byt potfeba biopsie z loZiska a histo-
logické vysetfeni, zejména k vylouceni tumoru.
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Cil: Pfednaska se zabyva dvéma kazuistikami pacientek se stejnou
diagnézou, ale odliSnym pribéhem vySetfovani.

Vysledky: Prvni pacientka byla vySetfena na vice pracovistich,
ke stanoveni diagnézy byla ndpomocna scintigrafie skeletu a mag-
neticka rezonance. Doba stanoveni diagnézy CRMO od prvnich
potizi byla 6 mésicli. U druhé pacientky byla zvaZovana traumaticka
etiologie, hnisava osteomyelitida i tumorézni expanze. Diagnéza
CRMO byla stanovena za 3 mésice a byla podpofena histologickym
nalezem spolu s nalezem na magnetické rezonanci.

Zavér: CRMO je vzacné onemocnéni, které je vSak tfeba vzit v po-
taz v ramci diferencidlni diagnézy muskuloskeletalnich postiZeni.

PORUCHY RUSTOVE CHRUPAVKY HRAJT HLAVNI ROLI
V ETIOPATOGENEZI FAMILIARNE MALEHO VZRUSTU

PlachyL., Strakova V., Elblova L., Obermannova B., Kolouskovas.,
Snajderova M., Zemkova D., Dusitkova P., Sumnik Z., Lebl J.,
Prithova §.

Pediatrickd Klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Uvod: Familidrné maly vzriist (FSS) je béZnou riistovou poruchou.
Spravny riist ditéte vyZaduje kromeé riistového hormonu (CH) a ICF1
rovnéz neporusenou parakrinni signalizaci, strukturu mezibunécné
hmoty a fyziologické nitrobunééné déje v ramci rlistové chrupavky.
Etiologie FSS je proto velmi heterogenni. Lé¢ba GH pacientd s FSS ma
sva specifika. FSS je ¢asto povazovan za fyziologickou variantu ristu
a déti jsou nasledné ¢asto automaticky vylouceny z dalsi diagnostiky
a mozné nasledné 16¢by. Néktet{ pacienti s FSS ale spliiuji indikacni
kritéria pro 1é¢bu GH - pacienti s SHOX-deficitem, deficitem GH (GHD)
a déti s intrauterinni riistovou restrikci (IUCR). Odpovéd na 1écbu se
ujednotlivych déti 1i§i, pacienti ale obecné z této terapie profituji.

Cil: Za pouziti metod sekvenovani nové generace objasnit etiologii
tézkych forem FSS 1é¢enych GH v nasem centru.

Metody: 28 pacientli s téZkym FSS (vyska <-2,5 SD u pacienta pred
1écbou GH a u jeho mensiho rodice) 1éceni GH z indikace GHD nebo
IUCR, u kterych nebyla navzdory podrobnému vysetfeni zjiSténa
etiologie malého vzristu, bylo zafazeno do studie. Tito pacienti byli
vysetfeni celoexomovym sekvenovanim (WES), relevantni vysledky
byly vyhodnoceny pomoci doporuceného postupu (ACMG).

Vysledky: 555 déti je v naSem centru lé¢eno GH z indikace GHD/
/TUCR, 33 ma tézkou formu FSS. Pét pacientl s tézkym FSS mélo jiz
objasnénou genetickou pficinu malého riistu (syndrom Noonanové 2x,
ACAN gen 2x, neurofibromatéza 1. typu), ostatni pacienti byli vySetfeni
pomoci WES. V 50 % ptipadi byla pficina riistové poruchy objasnéna.
Bylozjisténo, Ze etiologie FSS je znacné variabilni. U 57 % ptipadi (8/14)
byly nalezeny geny ovliviiujici funkci ristové chrupavky (napt. COL24],
COLTAI, FLNB, FRGR3). Nékteré nalezené varianty plné vysvétlily etiopato-
genezi FSS, jiné se na malém vzriistu jisté podilely, ale plné komplexni
fenotypové spektrum v ramci vySetfované rodiny nevysvétlily.

Zavér: Déti s FSS mohou byt 1é¢eny GH z nékolika indikaci -
zejména GHD a IUGR. Genetickd pfi¢ina je heterogenni, geny
zodpovédné za normalni funkci riistové ploténky hraji zasadni roli.

Podporeno grantem AZV CR &, 16-31211A.

VROZENY HYPERINZULINISMUS: SOUCASNY STAV
VvV CESKE REPUBLICE

RoZenkova K., Elblova L., Dusatkova P., Obermannovi B.,
Kolouskova S., Sumnik Z., Lebl J., Prithova §.
Pediatrickd Klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha
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Uvod: Vrozeny hyperinzulinismus je heterogenni geneticky
podminéné onemocnéni charakterizované neregulovanou sekreci
inzulinu z B-bunék pankreatu vedouci k perzistentni hypoglyké-
mii v novorozeneckém a kojeneckém véku. Geneticka diagnostika
ovlivriuje strategii 1é¢by pacientl a prispiva tak ke zlepSeni jejich
progndzy. V moderni terapii se uplatriuje parcidlni pankreatektomie
v ptipadé fokalnich forem onemocnéni, v ptipadé farmakorezistent-
nich forem onemocnéni se nové vyuziva terapie Sirolimem.

Cil a metody: Cilem bylo shromazdit klinicka data a vzorky DNA
od Ceskych pacientli s vrozenym hyperinzulinismem, molekularné
geneticky je analyzovat a korelovat jejich genotyp s fenotypem.
Material k izolaci DNA a klinicka data jsme ziskali od 52 pacientd.
Jednotlivé geny jsme vySetfovali pfimou sekvenaci. Pro nové nale-
zené mutace v genech ABCC8, KCNJI1 a HNFIA jsme provedli in vitro
funkéni studii.

Vysledky: Ceneticka pfic¢ina vrozeného hyperinzulinismu byla
identifikovana u 48 % pacientti (25/52). Nejcastéjsi jsou patogenni
varianty v genu ABCCS8, celkem identifikovano u 15/52 pacienti
(6 nepopsanych), dale v genu HNFIA u 5/52 (2 nepopsané), v HNF4A
u 2/52 (2 nepopsané), v KCNJ11 u 2/52 (1 nepopsana) a v GCK u 1 pa-
cienta. Funkcni studii jsme prokazali patogenicitu celkem 6 novych
variant v genu ABCC8, 1 variantu v genu KCNJ11 a 2 varianty v genu
HNFIA. Dle dostupnych klinickych dat a reakce na 1é¢bu jsme pro-
vedli korelaci genotypu s fenotypem. U pacienta s fokalni formou
onemocnéni byla provedena kurativni parcidlni pankreatektomie.
V piipadé pacienta s farmakorezistentni formou onemocnéni byla
zahdajena terapie Sirolimem.

Zavér: V dosud nejvétsim souboru Ceskych pacientii s diagnézou
vrozeného hyperinzulinismu jsme oproti zahrani¢nim studiim
nalezli vysoké mnozstvi pacientli s mutaci v genech HNFIA a HNF4A.
Funkéni studif jsme prokazali patogenni vliv dosud nepopsanych
mutaci na fungovani -buriky u pacientd s vrozenym hyperinzuli-
nismem. V ptipadé fokalni formy onemocnéni dokladame kurativni
efekt parcidlni pankreatektomie. U pacienta s tézkou farmakore-
zistentni formou onemocnéni jsme jako prvni v Ceské republice
Uspésné pouzili 1écbu Sirolimem.

Podpora projektu: GAUK 248 213, ESPE Research Fellowship.

V?SKYT_KLIN[CISY VYZNAMNYCH ZLOMENIN
U CESKYCH DETI: POPULACNI STUDIE

Soucek 0., Lebl J.!, Hlivka Z.2, Sumnik Z.!

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

Katedra pravdépodobnosti a matematické statistiky, Matematicko-fyzikdini
fakulta UK, Praha

Uvod: Je3té pfed dosazenim dospélosti utrpi kazdy druhy chla-
pec a kazda tfeti divka alespoil jednu zlomeninu. Tato pfechodna
nachylnost ke zlomeninam je tizce spojena s riistovym spurtem
a je Castecné zptisobena rychlym ristem kosti do délky a soucasné
relativné opozdénym rtstem dlouhych kosti do $ifky. Doposud se
vSak Zadna studie nezaméfila na tzv. klinicky vyznamné zlomeniny,
které jsou jednim z kritérii pro diagnostiku osteopordzy.

Cile a hypotézy: Cilem studie bylo zjistit incidenci klinicky vy-
znamnych zlomenin (tj. zlomenin dlouhych kosti koncetin anebo
kompresi obratld) u jinak zdravych ¢eskych déti az do véku 20 let
a tim vytvorit kontrolni skupinu pro porovnavani vyskytu fraktur
u chronicky nemocnych déti.

Metody: Celkovy pocet zlomenin dlouhych kosti koncetiny a kom-
presivnich zlomenin obratll za jednotlivé roky 2008-2014 a pro jed-
notlivé véky 0-19 let zvlast pro kazdé pohlavi byl ziskan z Narodniho



registru hospitalizovanych pacientti a demografickd data za stejné
obdobi byla poskytnuta Ustavem zdravotnickych informaci a statis-
tiky. Z toho byla vypoctena incidence zlomenin pro populaci daného
véku a pohlavi. Vysledky jsou primérem za roky 2008-2014.

Vysledky: Medidn incidence zlomenin byl 6,2 %, u chlapciia 2,4 %o
u divek. Zatimco u chlapcti jsme pozorovali dva vrcholy incidence,
a to ve véku 6 (7,1 %0) a 13 let (9,7 %.), u divek nebyl zfejmy jeden
vrchol, ale spiSe ustalena tiroveri ve véku 6-111et (5,5 %.). Incidence
zlomenin byla v prvnich tfech letech véku podobna u obou pohlavi
(0,4-2,0 %o), po Ctvrtém roce vSak uz byla konzistentné vy$si u chlap-
cl a pti dosazeni dospélého véku zGstala vice nez dvakrat zvysena
(3,2 %o vs. 1,4 %o, p <0,001).

Zavéry: Vyskyt klinicky vyznamnych zlomenin, podle kterych
se diagnostikuje osteoporéza, je u zdravych déti vyssi u chlapct
nez u dévcat a roste az do obdobi zhruba stfedniho stadia puberty
u chlapcii a ¢asného stadia puberty u divek. V1iv kvality kostni tkané
arfiznych pohybovych aktivit na incidenci zlomenin u zdravych déti
zasluhuje dalsi zkoumani.

MENINGOENCEFALITIS ZPUSOBENA VIROVOU
NEUROINFEKCI S DOBRYM KONCEM?

Sebkova K., Hruskovi A., Sykora J.
Détskd klinika, LF UK v Praze a FN Plzefi

Uvod: Vnasem sdéleni uviddime kazuistiku pacienta se soubézné
probihajicim onemocnénim dvou organovych systéma zpisobenych
odli$nym infekénim agens.

Cil: Cilem sdéleni je prezentovat 8letého chlapce hospitalizova-
ného pro bronchopneumonii komplikovanou virovou meningoen-
cefalitidou s progresivnim zhorSovanim neurologickych pfiznakd.

Pribéh, vysetfovaci metody a vysledKky: 8lety chlapec byl hos-
pitalizovan pro bronchopneumonii na extramuralnim pracovisti,
ktery byl pfeloZen na JIRP Détské kliniky pro zhorSen{ klinického
obrazu s podezfenim na neuroinfekei (cefalosporin 3. generace,
krystalicky PNC, aciklovir). CT mozku provedené na pocatku hos-
pitalizace bylo s normalnim nalezem, byla doplnéna diagnosticka
lumbalni punkce s nalezem serozni meningoencefalitidy a potvrzena
HHV6 infekce (metodou PCR), pti absenci ¢asnych IgM v séru -
zhodnoceno jako atypicky serologicky nalez s atypickym priibéhem
onemocnéni. Vzhledem ke zhorsujicimu se klinickému stavu byla
doporucena zména antivirotika na ganciklovir, Klinicky dochazelo
k progresi poruchy védomi, proto bylo indikovano vySetfeni mozku
magnetickou rezonanci, kde byla pfekvapivé popsana vicecetna loZis-
ka cytotoxického edému a hypersignalni loZiska s podezienim na
infekéni/metabolickou pfi¢inu nebo akutni diseminovanou menin-
goencefalitidu, ale second-look konsultace spiSe ukdzala na virovou
etiologii. Lécba byla dale eskalovdna o aplikaci LMWH a kortikoste-
roidy. Asi5. den hospitalizace dochazi ke stabilizaci klinického stavu
a postupnému zlepsovani poruchy védomi. Kontrolni likvorologické
vySetfeni prokazalo normalizaci cytochemického nalezu a soucasné
doslo k normalizaci nalezu na mozku a vymizeni vSech loZisek pti

kontrolni magnetické rezonanci mozku. Klistova encefalitida byla
nasledné vyloucena, soucasné byla potvrzena mykoplasmova infekce
azahdjena terapie klarithromycinem. Chlapec byl propustén 20. den
hospitalizace s rychle se zlepSujicim neurologickym nalezem, ale
s ptetrvavajicim pomalej$im psychomotorickym tempem vyzadujici
komplexni rehabilitaci a pravidelné ambulantni kontroly.

Zavér: Infekce HHV6 v kombinaci s dal$im infekénim agens mize
vyvolat zavazné neurologické onemocnéni u dosud zdravého pacien-
ta s kompletni ipravou a dlouhodobé bez dal$ich pozdnich nasledkd.

LABORATORNI ODCHYLKY U PACIENTU SE SVALOVOU
DYSTROFII

Sedivd M.}, Haberlovi J.!, Bafinova M.?
'Klinika détské neurologie 2. LF UK a FNM, Praha
Unstitut biostatistiky a analyz, s.r.o0., Brno

Uvod: Laboratorni odchylky u pacienttl se svalovou dystrofii
zahrnuji svalové markery, mimo LD, CK a myoglobinu i ALT a AST.
Zaznamenavame i abnormalni vySetfeni mocového sedimentu.
Pacienti s DMD/BMD jsou pro tyto odchylky casto hospitalizovani
a vySetfovani, ackoli odpovidaji jejich diagnéze a vétSinou nevyza-
duji terapeuticky zasah.

Cil a metody: V souboru 90 pacientl se svalovou dystrofif,
sledovanych na KDN FNM, jejichz data jsou schratfiovana v celore-
publikové databazi Ready, byly zpracovany dostupné tidaje o hod-
notach myoglobinu, ALT, AST, CK a LD pfi vstupnim vysetfeni. Byli
porovnani pacienti s BMD a DMD. Déle byl retrospektivné zpraco-
van soubor 68 pacientl se zaméfenim na proteinurii a hematurii.
17 pacientiim bylo provedeno funkéni vySetfeni ledvin. Cilem je
ukazat variabilitu ndlez{ u nasich pacientt a na zakladé zkusenosti
nervosvalového centra a idajt v literatufe navrhnout doporuceny
postup pfti zastizeni odchylek ve vyse popsanych testech.

Vysledky: Median svalovych markerd u pacientd s DMD pfi
vstupnim vysetfeni: CK 205,0 pkat/l, LD 24,3 pkat/l, myoglobin
784 ug/l, AST 4,8 pkat/l, ALT 6,0 pkat/l. Porovnani pacientd s BMD
a DMD bylo bez statisticky signifikantniho rozdilu, kromé hodnot
CK. Byla zastiZena velka variabilita dat mezi jednotlivymi pacien-
ty. Z na$ich 68 pacientli byla zaznamenana stopova proteinurie
123 (34 %), hematurie u 10 (15 %) a 37 (54 %) mélo vzdy normalni
mocovy sediment. Ze 17 pacienti s funkénim vysetfenim ledvin
mélo 13 nizky mocovy kreatinin (pfi jeho nizké hodnoté v séru
- median 17 pkat/1), 1 pacient sniZené vylucovani Ca, 3 pacienti
normalni nélez.

Zavér: Variabilita laboratornich nalezt pacient s DMD/BMD je
vyrazna mezi pacienty i u jednotlivych pacientti v case. V piipadé
odchylek je nutné hodnotit celkovy klinicky stav pacienta. Pii ele-
vaci jaternich enzym se jako vhodny specificky ukazatel jaterniho
poskozeni jevi GGT, kterd neni vylucovana ze svalu. Cystatin C byl
v literatufe popsan jako vhodny marker poruchy glomerularni fil-
trace u pacient( se svalovym onemocnénim, kde se nelze spoléhat
na hladinu sérového kreatininu.
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ABSTRAKTA

USTNI SDELENI - SEKCE STREDNICH ZDRAVOTNICKYCH PRACOVNIKU

PROC STALE PRACUJI NA PEDIATRICKEM JIRP?

EDUKACE DIABETICKEHO DITETE

Baskova M.
Jednotka intenzivni a resuscitacni péce, Klinika détského a dorostového
1ékarstvi, VSeobecnd fakultni nemocnice, Praha

Prezentaci chceme pfibliZit praci NZP na JIRP. Pfedstavit po-
skytovani vysocespecializované péce na pediatrickém JIRP. Siroka
$kdla vykond a lé¢ebnych metod, kterych se NZP Gcastni, mize
poskytnout pracovnikovi moznost rozvijet svoje odborné znalosti
a manualni dovednosti, a tim zatraktivnit kazdodenni praci NZP
a predejit rutiné.

PRILETEL CAP

JirdnkovaJ., Sojkova M.
Jednotka intenzivni a resuscitacni péce, Klinika détského a dorostového lékarstvi,
Vseobecnd fakultni nemocnice, Praha

Predcasné narozené déti, které jsou dlouhodobé hospitalizované,
protoZe jejich zdravotni stav vyzaduje soustavnou oSetfovatelskou
a lécebnou péci, jsou z novorozeneckych JIP (jednotek intenzivni
péce) piekladany na pediatrické JIP. Nékteré déti jsou k potiebé
podpory dychani pfipojeny k ventila¢nimu pfistroji. Pokud zdravotni
stav ditéte umoziuje, aby bylo oSetfovano v domacim prostfedi,
a spliiuje podminky pro DUPV (domaci umeéla plicni ventilace),
mize byt dité propusténo domu s ventila¢nim pfistrojem. Jinak by
vSechny tyto déti vzhledem k potfebé ventila¢ni podpory musely
travit ve$kery sviij ¢as v nemocnici. Nakonec uvadime kazuistiku
9mésicniho chlapce, ktery se narodil ve 28. gesta¢nim tydnu s dia-
gnoézou bronchopulmonalni dysplazie. Pro potfebu dlouhodobé
ventila¢ni podpory byl pielozen na nase oddéleni. Protoze splnil
veskeré podminky DUPV, byl propustén do domdci péce.

PROBLEMATIKA PECE O PEG

Johanides §.
Pediatrickd klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Tato pfednaska se bude zabyvat problematikou nemocni¢ni a do-
maci péce o PEG, PEG-J. Edukaci personalu, ktery by mél byt schopen
spravného oSetfovani a zachazeni s PEG. Kratce o PEG. Perkutanni
endoskopicka gastrostomie je endoskopické zalozeni sondy pies
sténu biisni do Zaludku. Napomahd bud k Gplné, ¢i castecné vyzivé
pacienta.

Cilem této pfednasky je dostate¢na edukace v péci o PEG, PEG-].

Formu pfednasky obsahujici obrazky. Odkazy na edukacni ma-
terial.

Zhodnoceni porozuméni prednasky. Otazky a odpovédi.

Zavér: Spravna péce o PEG je zejména v pediatrické populaci
klicova pro predchazeni komplikaci, prodluzuje zivotnost katetru
a vede ke zlepSeni kvality Zivota pacienta.
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Koukalova R.
Pediatrickd Klinika 2. LF UK a N Motol, Praha

V détském véku se nejcastéji setkavame s diabetes mellitus
1. typu. Toto onemocnéni se vyznacuje rizné rychle probihajicim
zanikem beta bunék pankreatu vedoucim k absolutnimu nedostat-
ku inzulinu. Na naSem pracovisti se setkdvidme nejen s diabetem
1. typu, ale i s Mody diabetem, novorozeneckym diabetem, se se-
kundarnim diabetem, s diabetem u CFi s diabetem 2. typu.

Edukace v diabetologii je jeden ze zakladnich pilitQ v péci o dia-
betes. Strukturovana edukace s cilem naucit pacienta a jeho rodice
zvladnout vSechny aspekty péce o diabetes rozhoduje o ispéchu
1éceni. Léceni diabetu v détském véku je vZdy tikolem celé rodiny.
Umérné véku se na péci o diabetes podili i dité samo. Podminkou
je pozitivni motivace ditéte k dobré kompenzaci diabetu. Pfi 1é¢bé
diabetu se snazime o co nejlepsi vysledky glykémii a glykovaného
hemoglobinu.

Jednou z dtlezitych podminek Gspésné edukace je vytvoreni dlou-
hodobych osobnich vazeb mezi diabetickym ditétem a jeho rodici
a Cleny edukacniho tymu. Diabetes by mél jen v nezbytné nutné mife
zasahnout do dosavadniho zivota ditéte a celé rodiny. Takovyto pti-
stup k edukaci vyzaduje vysokou profesionalitu edukacniho tymu.

Dobrie naedukovana rodina pii zachytu onemocnéni je spravny
zaklad pro dalsi ispésné 1éceni a dobrou kompenzaci diabetického
ditéte.

MENE JE NEKDY VICE

Kucerova R., Riedelova M.
Pediatrickd Klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Sofinka se narodila ve 39, tydnu fyziologického téhotenstvi. Od
druhého dne ji byly opakované naméfeny hypoglykemie. 11. den
Zivota byla Sofie pfevezena na nasi kliniku s podezfenim na kon-
genitalni hyperinzulinismus, ktery byl pozdéji laboratorné potvr-
zen. Nejdfive byla nasazena lé¢ba diazoxidem (Proglicem), pozdéji
octreotidem (Sandostatin s.c.). Do jidla se ji pfidavaly polysacharidy
(Fantomalt). Na této 16¢bé byla propusténa domt. Pfi druhé hospita-
lizaci na nasi klinice probéhlo planované PET-CT. Zde bylo zjiSténo
fokalnilozisko na prechodu téla a ocasu slinivky bfisni. Byla indiko-
vana Castecnd pankreatektomie (odstranéni ocasu a téla pankreatu).

Diky této operaci bylo mozné vysadit veskeré farmakologické
pripravky. Hypoglykemie zcela vymizely.

BIOLOGICKA LECBA NESPECIFICKYCH STREVNICH
ZANETU DETSKYCH PACIENTU Z POHLEDU IBD SESTRY

Madejova A.
Pediatrickd Klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Uvod: IBD nespecifické (idiopatické) stfevni zanéty - morbus
Chrohn a ulcerézni kolitida. Pfi¢ina a pfiznaky vzniku onemocnéni.
Priibéh a mimostfevni komplikace IBD zanétd.



Cil a metody: Historie a soucasnost 16¢by nespecifickych stfevnich
zanétll. Biologickd 1écba - indikace a kontraindikace. VySetfovaci
metody.

Vysledky: Uspésnost biologické 1é¢by a jeji vyhody. Statistika
1é¢enych détskych pacientii ve FN Motol.

Zavér: IBD centra - nakladnost 1é¢by, biosimilarni biologické
preparaty. IBD a omezen{ kvality Zivota.

Obcanské sdruzeni pacientd s idiopatickymi stfevnimi zanéty.

OSETROVATELSKA PECE U DETI S NESPECIFICKYM
STREVNIM ZANETEM PODSTUPUJICICH
BIOLOGICKOU LECBU V RAMCI JEDNODENNI
HOSPITALIZACE

Maizlova L,
Pediatrickd Klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Prednaska pojednava o souhrnu opatteni poskytujicich komplexni
oSetfovatelskou péci o détského pacienta s nespecifickym stfevnim
zanétem ve stacionati biologické 1écby. Vyobrazuje oSetfovatelskou
¢innost zdravotni sestry pti podavani biologické 1écby, pii které se
sestra stard zejména o zajistén{ intravenézniho vstupu pro kanylu,
odebrani krve pro pfislusné laboratorni vysetfeni, Sirokou monito-
raci pacienta, podavani 16kt a biologickych preparati.

Cilem prednasky je pfedat zdravotnikiim a Siroké vefejnosti
informace a zkuSenosti z této problematiky. Jelikoz soucasti pred-
nasky budou vypracované kazuistiky od vybranych pacientt, je
zvolend metoda sbirani dat forma rozhovoru s rodici od pacientd,
Kktera bude propojena se sbiranim dat z oSetfovatelské dokumentace
a zkuSenostmi z praxe.

Vysledky sesbiranych dat od rodic pacientl osvétli vefejnosti
problematiku nespecifickych stfevnich zanétQ - Casté priznaky
onemocnéni, se kterymi se pacienti potykaji, pti¢iny vzniku one-
mocnéni, moznosti 1é¢by, ptipadné alergické reakce na podani
biologickych preparatii a nevyzpytatelny pritbéh onemocnéni.

ABSTRAKTA

V zavéru je nutné podotknout, Ze pacientl s timto onemocné-
nim denné pfibyva a zdravotnikiim tak piehled této problematiky
pomtiZe zkvalitnit jejich oSetfovatelsky proces.

TRANSPORT NOVOROZENCE

Siisserova N.
Jednotka intenzivni a resuscitacni péce, Klinika détského a dorostového lékarstvi,
Vseobecnd fakultni nemocnice, Praha

Ceska republika se fadi mezi svétové §picky v nizké mortalité
amorbidité novorozenct piedevsim diky systému kvalitni péce o té-
hotné a novorozence a spolupraci mezioborovych tymi. Soucasti
tohoto systému je i transport novorozence do perinatologickych
center a na specializovana pracovisté. V praci se zabyvame orga-
nizaci, vybavenim a personalnim zajisténim transportni sluzby
novorozenci, tlohou sestry tcastnici se transportu, zajisténim
novorozence a transportem novorozence u specifickych stavl
jako asfyxie, nebo novorozenec s ECMO podporou. Zavérem jsou
uvedeny statistiky transportli Pfevozové sluzby Kliniky détského
a dorostového 1ékatstvi v Praze. Cilem je seznamit zdravotnické
pracovniky s organizaci transportni sluzby a zaji§ténim novoro-
zence béhem transportu.

DIABETES MELLITUS 1, TYPU A SPORT: ZAMERENTI
NA KOLEKTIVNI SPORT - FOTBAL

Tomaskova J.
Pediatrickd Klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

Prednaska je zamérfena na problematiku déti a mladeze do 18 let
véku, u kterych byla stanovena diagndza diabetes mellitus 1. typu.
Zminuje téZ problematiku oficidlniho vzdélavani trenér fotbalu
u déti a mladeZe v CR a informovanost sportovni vefejnosti v CR.

POSTERY

VALIDIZOVANE DOTAzyiKY PedsQL™ PRO
HODNOCENI KVALITY ZIVOTA U DETI A JEJICH RODIN

Baloun I., Veleminsky M.
Zdravotné socidlni fakulta. Jihoceskd univerzita, Ceské Budgjovice

Kvalita zivota ukazuje postaveni clovéka v Zivoté v kontextu kul-
tury, ve které ¢lovék zije, a ve vztahu ke svému zivotnimu stylu,
cilim, zajmim a oekavanim. Pfi hodnoceni kvality Zivota u déti
se vyuziva cela fada dotazniki slouzici k jejimu posouzeni. Metodou
volby pro hodnoceni kvality zivota je vyuziti dotaznikil Pediatric
Quality of Life Inventory™ (dale jen PedsQL). Tento systém ma
pridanou hodnotu v moznosti zapojeni celé rodiny.

Cilem tohoto piispévku je zvysit povédomi o obsahu a reliabilité
dotaznikli PedsQL a pfedmétem studie je ovéfovani obsahu a re-

liability téchto dotaznikil. Po prostudovani informaci, ziskanych
sekundarni analyzou dat, budou tyto vzajemné srovnany a navr-
Zeny moznosti jejich vyuziti pro zhodnoceni kvality zivota u déti
s vybranymi chronickymi onemocnénimi. Pro uvedena zhodnoceni
byla vyuzita sekundarni analyza dat, ktera byla ziskana z databazi
WOS, SCOPUS a z téch databazi, které jsou sledovany v knihovné
PubMed (napf. MEDLINE). Zdrojem ziskani dotaznikd PedsQL je
platforma ePROVIDE, kde jsou dotazniky po registraci dostupné.
Pii vybéru publikaci bylo déle ptihliZeno, zda jsou v nich uvedeny
kritéria reliability - Cronbachtv alfa koeficient.

Za pomoci Booleovskych operatori jsme v databazi vyuZivali klico-
vych slov PedsQL, PedsQL AND Validation, PedsQL AND Reliability.
ze srpna zroku 2017, Na podkladé analyzy téchto zdroji byla pak pro-
vedena syntéza ziskanych informaci. Pro zhodnocovani ziskanych
vysledkill jsme vyuzili Haynesovu pyramidu EDA.
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