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V. KONGRES PEDIATRU V BRNE / PROGRAM / PATEK 6. RINA

— prof. MUDr. Zdenék Dolezel, CSc.

Uveitida - mimokloubni projev JIA, novéjsi postupy v Iécbé — Mackd M., Franova J,, Schiller M.
Kawasakiho nemoc - diagnostika a lécba - Franova J., Schiller M., Mackd M.
Povaricelova vaskulitida CNS u déti — Schuller M., Mackl M., Franova J.

Uéinky hlivy ustfiéné na imunitni systém - Sustrova M.
Doporuceni pro diagnostiku a Ié¢bu déti s no¢nim pomocovanim — Leichmannova J.
Vakciny v praxi — Horakova V.

—doc. MUDr. Rastislav Madar, Ph.D.

Vyznam molekuldrné-genetického vysetfeni pro diagnostiku vzacnych onemocnéni - Fajkusova L.
Hypofosfatazie - kazuistika — PapeZ J, Prochazkova D, Vinohradské H., Kfepelova A, Mechl M., Konec¢na P, Kolbova L, Novotna D.
Vzacné formy diabetu mellitu v détstvi: Wolfram-like syndrom — Konec¢né P, Hruba Z, Skotdkové J, Fajkusova L, Dolezel D,
Prochézkova D.

Alagilltiv syndrom — Prochazkova D, Borska R., Fajkusova L., Kone¢né P, Hlouskova E.

Spoluprace pediatra s Centrem pro vzacna kozni onemocnéni - Buc¢kova H., Pinkova B.

Rana péce pro rodiny s ditétem se zrakovym a kombinovanym postizenim — Jandckova J.
Centrum provazeni - Tomalova P.

Strabismus - jednotlivé typy, diagnostika a lécba — Krej¢ifova I, Autrata R.

Détsky glaukom - Krejcitova |, Autrata R.

Diferencialni diagnostika leukokorie u déti - 7ajdlikové B, Schoffer R, Autrata R.

O¢ni manifestace extrarenalniho maligniho rhabdoidniho tumoru - kazuistika - Zajdlikové B, Schoffer R, Autrata R.
Atypicky retinoblastom - kazuistika - Masarikové A, Autrata R.

Atypicky meduloepiteliom - kazuistika — Masarikova A, Autrata R.

Atypicky hemolyticko-uremicky syndrom u déti - Suldkova T.

Deficit lysozomalni kyselé lipazy, pfiznaky, diagnostika a moznosti lécby - Smolka V.

Epigenetika a vyznam tuku ve vyzivé kojenct a batolat - Bozensky J.
Jak na atopicky ekzém u déti? - Pinkova B.

Onemocnéni pankreatu v praxi PLDD - JabandZiev P.
Prakticky pristup k pacientiim s idiopatickymi stfevnimi zanéty - Pinkasova T.
Potravinové alergie u déti — Pecl J.
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) PROGRAM
IV. KONGRES PEDIATRO V BRNE / PROGRAM — PATEK 6., SOBOTA 7. RIJNA

17.20-18.00 VYBRANE KLINICKE PRIPADY
garant prof. MUDr. Zdenék Dolezel, CSc.

= Primarni hypomagnezemie se sekundarni hypokalcemii - Pape? J,, Starha J, JabandZiev P.
=  Kojeni a jeho rizika — Jimramovsky T.

= Hemangiomy - kdy vyckat, kdy lécit — Faberova R.

= Zajimavé pripady z praxe - Honzikové K., Pinkova B., Bu¢kova H.

Program / sobota 7. fijna

9.00-10.00 OD TITRITID K CRPITIDAM - MUDr. Zuzana Blechova, Ph.D.
M = Diskuznfinteraktivni blok

10.00-10.30 PRESTAVKA

10.30-12.10 VARIA

= Recidivujici respiracni infekce - mizeme snizit mnozstvi antibiotik? - Kopfiva F.
Aktuality v o¢kovani v CR - Rakovsky L. (Satelitni sympozium firmy GlaxoSmithKline)
Nemohu dychat nosem, co s tim? - Nechojdomova D.
Deficit vitaminu D: feseni pro klinickou praxi - Malek Z.
Fytofarmaka - moznosti a rizika - \/ranova V.

12.10-12.30 = Jaké chyby déla tento narod (v péci o zdravi)? - Frihauf P.
12.30-13.20 POLEDNI PRESTAVKA

13.20-14.00 MAME TAKOVETO PACIENTY VE SVYCH AMBULANCICH?

©  Hunteriv syndrom? Hereditarni angioedém? Fabryho choroba? Gaucherova choroba? - Dostalova G, Magner M.,
Kuklinek P. (Satelitni sympozium firmy Shire Czech, s.r.0.)

14.00-15.10 SOUDNI LEKARSTVI
garant prof. MUDr. Miroslav Hirt, CSc.

u  Povinnosti lékafe provadéjiciho prohlidku zemielého - Zeleny M.
= Indikace zdravotnich pitev na soudnim léka¥stvi - Vojtisek T.
= Pripady z praxe — Dankova E.

15.10 ZAVER KONGRESU, LOSOVANI ANKETY
M interaktivni pfednaska Zména programu vyhrazena
) TIRAZ
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REVMATOLOGIE

MUDr. Marie Mackd', MUDr. Jana Fraova', MUDr. Marcel Schuller, Ph.D.!,
MUDr. Martin Lokaj?

'Pediatrickd klinika FN Brno a LF MU Brno

2Détska oc¢ni klinika FN Brno a LF MU Brno

Uveitida je nejcastéjsi mimokloubni projev juvenilnfidiopatické artritidy (JIA). Uvadény vyskyt
je u 10-30% pacientt s JIA. Frekvence se lisf podle typu onemocnéni — nejcastéjsi vyskyt je u oli-
goartikuldrniformy (30 %), pfi pozitivité ANA az 80%. Vysoce prevazuje uveitida predni.V 70-80 %
je uveitida oboustranna.

Akutni pfedni uveitida - je ¢astd u entezopatické formy JIA. Nejcastéjsi a také nejzaludnéjsi je
u déti s JIA chronicka pfedni uveitida, kterd mUze byt po dlouhé obdobf asymptomaticka, tudiz
nepoznana, a mlze se projevit az komplikacemi s moznym trvalym poskozenim ocfi, snizenim vizu
az slepotou.

V nékterych pripadech mlze zanét duhovky predchézet kloubnim projevam JIA, a to az
o 10 let, a pfiblizné u 50 % pacientd je o¢ni zanét pfitomen jiz v dobé stanoveni diagndzy juvenilni
idiopatické artritidy.

U ditéte s jiz [é¢enou JIA nemusf byt aktivita ocniho postizeni v korelaci s aktivitou celkového
onemocnéni, uveitida se mdze objevit i pfi remisi kloubniho onemocnént.

Casny zéachyt uveitidy a zahajeni adekvatni protizanétlivé 1écby predchézi rozvoji komplikaci
vedoucich k nevratnému poskozenf zraku. Proto je doporucovano pravidelné ocni vysetfenf
stérbinovou lampou k vyloucenf ev. uveitidy u viech détf se zanétlivymi zménami na kloubech.
Pacientlim s JIA je frekvence o¢nich kontrol doporucovéna dle typu onemocnéni. U nejcastejsiho
typu JIA — oligoartikularni formy pravidelné po 3 mésicich a rovnéz pfi Gpravé terapie zakladniho
onemocneéni.

V 1é¢bé chronické predni uveitidy je v posledni dobé kladen ddraz kromé lokaIni Ié¢by na veasné
zahajeni imunosupresivni terapie v podobé klasickych i biologickych antirevmatik.

V' mnoha literdrnich zdrojich byla publikovéna doporucenf pro Ié¢bu uveitidy asociované s JIA
se tfemi stupni intenzity terapie:

A) InicidIni Ié¢ba: kortikoidy lokalné s nebo bez mydriatik podéavat do 3 mésicl, pokud je zdnét
pod kontrolou, potom pomalu snizovat frekvenci podani léka.

B) Indikaci k zavedeni systémové imunosupresivni terapie tedy nasazeni Metotrexatu (MTX) je
neadekvatni kontrola zanétlivé aktivity po 3 mésicich topické |écby glukokortikoidy.

C) Pokud je lé¢ba nedostatecnd, ke stavajici 1é¢bé nasadit biologika anti TNF-alfa, z nichZ jsou
nejvétsi zkusenosti s podavanim adalimumabu.

Ucelem sdélenf je shrnout indikace k oftalmologickému vysetfent a frekvenci nutnych preven-
tivnych vysetfeni u déti s JIA. Pri vyskytu uveitidy potom poukdzat na nutnost odesilani pacientd
s uveitidou pfi nedostatec¢né Ucinné lokaini [écbé kortikoidy v¢as do péce pracovist s moznosti
podani systémové imunosupresivni [é¢by véetné biologik.

Klécbé izolované uveitidy je nezbytné pristupovat stejné jako k uveitidé asociované s JIA.

www.pediatriepropraxi.cz



REVMATOLOGIE

MUDr. Jana Franova, MUDr. Marcel Schiiller, Ph.D., MUDr. Marie Mackt
Pracovisté détské revmatologie, Pediatricka klinika FN a LF MU Brno

Kawasakiho nemoc (KD) je po Henoch-Schonleinové purpufe druhou nejcastéjsi vaskulitidou
détského véku. Jedna se o nekrotizujici vaskulitidu stfednich tepen s dominantnim postizenim
koronarnich arterii. Postihuje prevazné déti od 6 mésicd do 5 let véku. Castéji se s ni setkdvame
v Zimé a na jare.

Dle klasifikacnich kritérif se o KD jedna pfi nejasnych febriliich trvajicich nejméné 5 dni, provaze-
nych nejméné 4 z 5 dalsich kritérii, kterymi jsou 1) polymorfni exantém, 2) oboustranné neexsudativni
konjunktivitida, 3) zmény na rtech a sliznici dutiny Ustni, zejména malinovy jazyk, popraskané rty,
difuznierytém bukalnf sliznice, 4) zmény na koncetinach — v akutni fazi erytém dlanf a plosek, tuhy
otok, v subakutni fazi olupovani kiize plosek a dlani, 5) kr¢ni lymfadenopatie, kterd byva predevsim
jednostrannd, velikosti nad 1,5 cm. Nemoc mUze byt provazena bolesti ¢i otoky kloub, sterilnf py-
urif, bolestmi a otokem skrota, bolestmi bficha, prijmem i zvracenim, kaslem a rymou, drazdivosti,
aseptickou meningitidou atd.

Nejzdvaznéjsim projevem KD je postizeni kardiovaskuldrniho systému, zejména rozvoj ane-
uryzmat koronarnich arterii (CAA). Pfi jejich pfitomnosti staci ke stanovenf diagndzy méné nez 4
klasifika¢nf kritéria. Aneuryzmata vznikaji nejcasteji v subakutni fizi onemocnéni, rizikovymi faktory
pro jejich vznik jsou muzské pohlavi, vék pod 6 mésicli nebo nad 5 let, protrahovana horecka,
opozdeéné zahdjeni [écby intravendznimi imunoglobuliny (IVIG), horecka perzistujici po lé¢bé IVIG,
anémie, trombocytopenie, leukocytdza, hypalbuminemie, hyponatremie atd. Mald aneuryzmata
Casto regreduji, stfednf a velkd jsou viak velkym rizikem vzniku ruptury cévy, trombotické okluze Ci
stendzy s naslednym infarktem myokardu ¢i rizikem néhlé smrti. U viech pacientd po KD je vyssi
riziko rozvoje aterosklerdzy vzhledem k chronické dysfunkci endotelu.

Lécbu intravendznimiimunoglobuliny v davce 2 g/kg jednordzové je doporuceno zahdjitdo 10. dne
od zacétku potiZi. Pozdéji nez 10. den se lé¢ba IVIG zahajuje pfi perzistujici horecce nebo pfitomnosti
CAA. Pfinedostate¢ném efektu lé¢by (trvani teplot vice nez 48 hodin po IVIG) poddvame druhou davku
IVIG. Podle souc¢asnych doporucenf je mozno podavat i glukokortikoidy (nejcastéji pulzy metylpred-
nisolonu), a to pfi rezistenci na IVIG, pfi Soku nebo makrofégy aktivujicim syndromu, u aneuryzmat
korondrnich arterii nebo pfi vysokém riziku rezistence na IVIG (hodnoceno napt. dle Kobayashiho skore).
Kyselinu acetylsalicylovou (ASA) poddvame na zacétku Iécby (tradi¢ni davka je 80-100mg/kg/den,
v posledni dobé se viak fada autorl pfiklani k mirnéjsimu rezimu 30-50 mg/kg/den), za 48 hodin po
odeznénf horecky snizujeme na antiagregacnf davku 3-5mg/kg/den a poddvéme ji do normalizace
zanétlivych parametrl (vétsinou 6-8 tydnu), v piipadé prechodného poskozeni koronarnich arterif
do jejich regrese, u perzistujici CAA doZivotné. Pacienti s velkymi aneuryzmaty jsou zprvu lé¢eni niz-
komolekuldrnim heparinem, pozdéji dlouhodobé warfarinem. Po prodélané KD se v rdmci prevence
aterosklerézy doporucuje zdravy zivotni styl, fyzicka aktivita, kontroly krevniho tlaku i lipid{ atd.
Pripadné omezeni fyzické aktivity je zavislé na tizi postizeni koronarnich arterif.

V pfednésce budou prezentovany i kazuistiky nékterych nasich pacientd.

MUDr. Marcel Schiiller, Ph.D., MUDr. Marie Mackt, MUDr. Jana Frariova
Pediatricka klinika FN Brno a LF MU v Brné

Vaskulitida CNS asociovand s varicelou je jednou z nejcastéjsich pficin ischemické cévni mozkové
pithody u déti. Mezi typické priznaky, které se objevuji nejcastéji nékolik mélo mésict po planych
nestovicich, patff ndhle vznikld hemiparéza, pfipadné abnormalni pohyby, poruchy feci a bolesti
hlavy. Radiologicka vysetfeni (nejc¢astéji MRI véetné MR-angiografie) prokazuji zmény na velkych
a stfednich mozkovych tepnach a prislusné ischemické zmény mozku. Daleko nejc¢astéjsi je pfitom
zUuzenf proximalnich uUsekd stfednfi mozkové tepny (ACM) a pfislusné postizeni bazalnich ganglif.

www.pediatriepropraxi.cz
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AKTUALITY V PEDIATRII

O souvislosti s virem varicella-zoster (VZV) se uvazuje az 12 mésict po manifestni infekci, labora-
tornim priikazem je pozitivita DNA VZV nebo IgG proti VZV v mozkomisnim moku. V patogenezi
se uplatfiuje zdnét mozkové cévy vyvolany samotnym VZV, pfipadné imunitni reakce jiz bez pfimé
Ucasti viru. V lé¢bé se proto vedle antikoagulancii a antiagregancif uzivd kortikoid( i antivirotik. K re-
cidivé potizi maze dojit asi ve Ctvrtiné pripadu. Diferencidlné diagnosticky je nutno zvazovat kromé
obecnych trombofilnich stavl a jinych sekundarnich vaskulitid zejména angiograficky pozitivni
primarni vaskulitidu CNS, vyzadujici mnohdy intenzivnéjsi a dlouhodobéjsi imunosupresivni lé¢bu.

Soucastf sdélenf je kazuistika 4,5letého dosud zdravého chlapce, u kterého se 4 mésice po
nekomplikované varicele objevila tézka levostrannd hemiparéza s parézou levého licntho nervu
centralniho plvodu zpUsobena rozsédhlymi ischemickymi zménami v povodi pravostranné ACM.
Angiografickéd vysetfeni znézornila kromé uzavéru ACM zmény i na pravé predni mozkové tepné
a vnitfnf karotidé odpovidajici vaskulitidé. Laboratornf nélezy v krvi a likvoru byly v normé véetné
negativity PCRVZV, sérologie VZV byla pozitivni ve tfidé IgG. Multioborové vedend lé¢ba zalozend
na antikoagulaci, antiagregaci a imunosupresi za intenzivni rehabilitace vedla k vyraznému zlepsenf

klinického stavu bez naslednych recidiv a radiologické progrese.

MUDr. Jana Mrazova
VITADORO, s.r.0., Bratislava

Hliva ustricovitd obsahuje velké mnozstvo zdraviu prospesnych latok na ludsky organizmus.
Najzndmejsie a najlepsie preskimané su hubové polysacharidy, ktoré tvoria hlavnu zlozku imuno-
logicky aktivnych latok pritomnych v hlive. Do tejto kategodrie patria beta-glukany, alfa-glukany,
glykoproteiny, chitin a pod. Ich silny vplyv na imunitny systém je sprostredkovany radou receptorov
na povrchu imunokompetentnych buniek, ktoré po ich aktivécii spustaju rozmanité imunologické
reakcie. Na podpore imunity sa podiela aj hubova vldknina, ktord svojimi vyraznymi prebiotickymi
Ucinkami podporuje aktivitu vlastnych probiotickych baktérii. Autori prezentuju vysledky placebom
kontrolovanej dvojito zaslepenej studie pred a po podavani hlivy ustricovitej. Pozorovania sa zU-
Castnilo 108 deti vo veku od jedného do 10 rokov. Pozorovanie potvrdilo pozitivny ucinok hlivy
ustricovitej na viaceré funkcie imunitného systému a zlepsenie celkovej kondicie deti.

U¢inky hlivy ustricovitej na imunitny systém
aktivacia makrofagov a buniek nespecifickej bunkovej imunity
aktivacia NK buniek (natural killers — prirodzeni zabfjaci)
zvysenie tvorby zapalovych cytokinov
zvysenie tvorby kyslikovych radikdlov vo fagocytoch
Uprava fagocytarnej aktivity (likvidovanie pohltenych ¢astic)
stimulacia tvorby Specifickych protilatok

www.pediatriepropraxi.cz
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RIZIKA CESTOVANI S DETMI

doc. MUDr. Rastislav Madar, Ph.D.
Centra oc¢kovani a cestovni mediciny Avenier
Foérum infek¢ni, tropické a cestovni mediciny

Zvysujici se pocty cestovatell sméfujicich do exotickych oblasti zahrnuji i rizikové skupiny
populace, veetné tehotnych zen a malych déti. Podle studie K.H. Herbingera a kol. sméfuji déti nej-
Castéji do Afriky (46 %), Asie (35%) a Latinské Ameriky (19%). Spektrum jejich zdravotnich problémd
po navstéve téchto oblasti zahrnovalo giardidzu (8 %), schistosomidzu (4 %), superinfekci bodnutf
hmyzem (4 %), ndkazu Campylobacter enteritis (4 %), Salmonella enteritis (4 %), larva migrans cutanea
(3%), amebdzu (3 %), dengue (2 %), infekéni mononukledzu (2 %) a malarii (2 %). Relativni riziko ndkazy
v zahranici bylo nejvyssi ve Stfedni, Zdpadnia Vychodnf Africe, nésledovali Jizni Amerika, Jizni Asie
a JV Asie. Nejvyznamnéjsimi rizikovymi faktory byly vék a misto pobytu, incidence byla nepfimo
Uumérna veku. Nejcastéjsimi pfiznaky importovanych nékaz byl akutni préjem (25 %, zejména vek
0-4 roky), dermatologické afekce (21 %, hlavné ve véku 0-9 let), febrilni/systémové onemocnéni
(20%), respiracni symptomy (8 %), chronicky prdjem (5%) a genito-urindrni potize (3%). V datech
GeoSentinel Surveillance dominovaly prijem (28 %), dermatologické priznaky (25 %), systémo-
va febrilni nemoc (23 %), a respira¢ni potize (11 %). Van Rijn a kol. zjistili, ze u déti byl v zahranicf
signifikantné vyssi vyskyt nemoci nez u jejich rodicd. U cestujicich déti zjistili T. Hunziker a kol. se
stoupajicim vékem nérUst prdjmovych epizod a pokles respira¢nich nakaz. Hospitalizaci vyzadovaly
zavaznéjsi infekce déti: malarie, Salmonella typhi, Salmonella paratyphi, menigokokovéa meningitida,
tuberkuléza, visceraini leishmanidza, virova hepatitida A.

Rizikem jsou pro cestovatele pfedevsim nemoci, které se pfendsi bezkontaktné — zejména
respiracné, feko-oralné a ¢lenovci. ObzvIasté pokud u dané nakazy existuji asymptomatické nebo
subklinické stavy, pfipadné nosi¢stvi a sou¢asné mohou u vnimavych osob probihat i pod velmi
tézkym klinickym obrazem az fatalné.

Déti do 6 mesict veku by nemély absolvovat vzdalenéjsitrasy ani cesty letadlem. Déti starsi 6 mésict
jen kratsf charterové lety bez prestupt. Pokud mozno ne do rozvojovych oblasti a exotickych zemf (ne
do endemickych oblasti dengue, japonské encefalitidy, malarie, spavé nemoci). Moznymi dovolenkovymi
destinacemi jsou pro né napt. Jizni Evropa nebo Turecko, ne viak v sezéné respiracnich nakaz. Dité nad
2 roky veku je schopné zvlddnout i vzdélenéjsi destinace, podminkou je kompletni ockovéani povinnymi
i relevantnimi nadstandardnimi vakcinami. V souvislosti s cestou do zahranic¢f ockujf Centra ockovanf{
a cestovni mediciny Avenier nejcastéji déti do 15 let proti bfisnimu tyfu (35,7 %), virové hepatitidé A (259%)
a zluté zimnici (99 %). Dalsi spektrum ockovanych vakcin détskym cestovatelm zahrnuje ockovaci latky

proti invazivnim meningokokovym infekcim, vztekling, cholefe a japonské encefalitidé.

doc. RNDr. Lenka Fajkusova, CSc.
Centrum molekuldrni biologie a genové terapie, Fakultni nemocnice Brno

Terminem ,vzacné onemocnéni” je oznacovano onemocnéni, které se v populaci vyskytuje

s Cetnosti mensi nez 1 nemocny na 2000 ,zdravych” osob. PFi¢ina vzacnych onemocnéni je ¢asto
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spojena se zménami lidského genomu a analyza DNA je tedy jednim ze zdkladnich diagnostic-
kych pfistupt. Nevyhodou vzacnych onemocnéni z hlediska diagnostiky a zdravotnické péce je
i pfes pomeérné vysoky celkovy pocet nemocnych skutecnost, Ze kazdé toto onemocnént je jiné
a vyzaduje individudInf pfistup. Genetickéd diagnostika na urovni identifikace pficiny onemocnéni
neni snadna, zvlasté pak to plati u téch nemocdi, které se vyznacuji velkou klinickou a genetickou
heterogenitou, kdy patogenni sekvencni varianty v jednom genu mohou zptsobovat riizné klinické
projevy a soucasné podobné klinické projevy mohou byt zplsobeny patogennimi sekvenénimi
variantami v rlznych genech.

Poslednf desetileti je naplnéno technologickym pokrokem v diagnostickych moznostech,
v jejichz disledku pribyva informaci o pficinadch dédi¢nych onemocnéni na molekuldrni Grovni.
Nové moznosti v genetické diagnostice pfinesly hlavné nové sekvenaénf technologie zalozené
na masivni paralelnf sekvenaci, které umoznuji rychlou a cenové pfiznivou analyzu desitek, stovek
gend, popiipadé celého exomu nebo genomu. Klicovym krokem pfi téchto analyzéach je pak zpra-
covani ziskanych dat z hlediska spravné identifikace a interpretace sekvencnich variant ve vztahu
k onemocnéni pacienta.

Identifikace patogennich sekvencnich variant (sekvencni varianty v pfipadé onemocnéni's do-
minantni dédi¢nosti) ma vyznam pro pacienta z hlediska prognoézy a Ié¢by onemocnént, pro celou
rodinu pak z hlediska dalSiho genetického poradenstvi. Genetickd diagnostika vzacnych onemocnént
vstupuje i do preimplantacni diagnostiky a stava se soucasti vysetreni v rdmci umélého oplodnén.
Geneticka diagnostika v podobé identifikace patogennich sekvencnich zmén je zékladem pro
naslednou Ié¢bu. Pro vzacnd onemocnéni je hledani odpovidajici Ié¢by ndro¢né jak po strance
vyzkumné tak ekonomické, nicmméné i v této oblasti jsou v poslednich letech zaznamenany velké
pokroky a fada téchto tzv. ,orphan drugs” je pacientlim v soucasné dobé dostupna.

MUDr. Jan Papez’, doc. MUDr. Dagmar Prochazkova, Ph.D.",

MUDr. Hana Vinohradska?, MUDr. Anna Krepelova, CSc.3,

doc. MUDr. Marek Mechl, Ph.D.? Lucie Kolbova', MUDr. Petra Kone¢na, Ph.D.!,
MUDr. Dana Novotn4, Ph.D.'

Pediatrickd klinika, Lékafska fakulta Masarykovy univerzity v Brné a Fakultni nemocnice Brno
20ddéleni klinické biochemie, Fakultni nemocnice Brno

3Ustav biologie a lékafské genetiky, Fakultni nemocnice v Motole, Praha

‘Radiologicka klinika, Lékafska fakulta Masarykovy univerzity v Brné a Fakultni nemocnice
Brno

Hypofosfatazie (HPP, OMIM 241500, 241510, 146300) je vzacna vrozend porucha metaboli-
smu zpUsobend mutaci v genu ALPL, ktery kdduje tkdriové nespecifickou alkalickou fosfatazu
(TNSALP). Nizkd aktivita sérové TNSALP vede nasledné ke zhorsené mineralizaci skeletu a zubd.
Klinicka manifestace onemocnéni je velmi siroké sahajici od nitrodélozniho imrti az po problémy
s chrupem a osteopenif v dospélosti. Dédi¢nost nejvaznéjsich forem je autosomalné recesivni,
u leh¢ich forem se uplatnuje rovnéz dédi¢nost autosomalné dominantni. HPP se vyskytuje
celosvétové u piislusnikd viech ras. Incidence tézkych forem HPP v evropské populaci ¢inf asi
1:300 000 zivé narozenych déti. Na zdkladé zavaznosti klinickych pfiznakd a véku jedince v do-
bé prvni manifestace onemocnénf je rozlisSovano celkem Sest subtypl HPP: perinatainf letdln,
prenatdlni benigni, infantilni, détska a adultni forma a odontohypofosfatazie. Kauzalni terapii
predstavuje enzymova substitucni terapie rekombinantni TNSALP, afosfatdzou alfa (StrensigTM,
Alexion Pharmaceuticals). Terapie je vyhrazena pro tézké formy HPP. Prezentujeme prvni pfipad
chlapce s détskou formou HPP na nasem pracovisti.
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VZACNA ONEMOCNENI

MUDr. Petra Konec¢n4, Ph.D.", Mgr. Zuzana Hruba?,

doc. MUDr. Jarmila Skotakovd, CSc.3, doc. RNDr. Lenka Fajkusova, CSc.?,

prof. MUDr. Zdenék Dolezel, CSc.!, doc. MUDr. Dagmar Prochazkova, Ph.D.!
'Pediatricka klinika Lékarské fakulty Masarykovy univerzity a Fakultni nemocnice Brno
2Centrum molekuldrni biologie a genové terapie, Interni hematologickd a onkologicka
klinika Lékarské fakulty Masarykovy univerzity a Fakultni nemocnice Brno

3Klinika détské radiologie Lékaiské fakulty Masarykovy univerzity a Fakultni nemocnice Brno

Wolframv syndrom (WFS, OMIM 222300) je vzacné genetické onemocnéni, s prevalenci
asi 1:710000. Onemocnéni je znamo také jako DIDMOAD syndrom (diabetes insipidus, diabetes
mellitus, atrofie optiku a hluchota). Vétsina postizenych jedincd nese recesivni mutace ve Wolfram
syndrom genu 1 (WFS1,4p16.3), vzacné pak ve Wolfram syndrom genu 2 (WFS2). Navic byla popsana
dominantni mutace ve WFST genu v souvislosti s diabetes mellitus, sensorineuralni ztratou sluchu
a atrofil optiku: Wolfram-like syndrom, WFSL. V soucasnosti se onemocnéni fadi mezi tzv. nemaoci
endoplazmatického retikula.

Autofi popisuji kazuistiku pacienta s Wolfram-like syndromem. V rodu probanda se piibuzni
s WFS nevyskytuji. Proband je z 2. gravidity. Porod byl v 37. tydnu gravidity jako dvojce A, dvojce B
zdrdvo. Porodni hmotnost probanda 2 050 g, délka 45 cm. Po narozenf byla diagnostikovéna bilateralnf
centralni dysgeneze pfedniho segmentu oka — Petersonova anomélie (PS) typ Ill: tj. zadni centralni
defekt s opacitou stromatu rohovky, adherujicimi pruhy duhovky a katarakta s korneolentikularni ad-
hezi (OMIM 604229). Zjistén kongenitaIni glaukom a megalokornea. Ve 4. mésici véku byla potvrzena
tézka nedoslychavost az hluchota. Od narozenf je proband sledovén pro tézkou psychomotorickou
retardaci. Ve 28. mésicich véku byla u probanda diagnostikovana hypotyredza. Ve 3 a 4 roce véku se
u ditéte manifestoval diabetes mellitus. Vzhledem ke klinickému obrazu jsme provedli sekvena¢ni
analyzu kodujicich exon( a prilehlych intronovych oblasti genu WFST a déle gent B3GALTL, CYP1B1,
PITX2, PAX6 u kterych byla popséna asociace s PS. Kromeé béZnych polymorfismd, jedinou potenci-
alné kauzalni mutaci byla sekvencnizdmeéna v genu WFST: c.2425G>A, p.(Glu8091Lys). Analyza této
mutace byla provedena v rodiné probanda: tj. u obou rodicd a sourozence probanda — dvojcete B.
U Z&dného ¢lena rodiny uvedena mutace nebyla zjisténa a diagnéza byla uzaviena jako Wolfram-
like syndrom-WFSL, zpUsobeny de novo mutaci ¢.2425G> A, p.(Glu809Lys).

Na zakladé vyse uvedenych skutecnosti se domnivame, Ze mutace ¢.2425G> A ve WFST genu je
asociovana u naseho pacienta s neobvyklym fenotypem a s vyskytem Wolfram-like syndromu — WFSL.

doc. MUDr. Dagmar Prochazkova, Ph.D.!, Mgr. Romana Borska?,

doc. RNDr. Lenka Fajkusovd, CSc.?, MUDr. Petra Konecna, Ph.D.},

MUDr. Eliska Hlouskova'

'Pediatricka klinika, Lékarska fakulta Masarykovy univerzity v Brné a Fakultni nemocnice Brno
%Interni hematologicka a onkologicka klinika, Centrum molekuldrni biologie a genové terapie,
Lékarska fakulta Masarykovy univerzity v Brné a Fakultni nemocnice Brno

AlagillGiv syndrom je vysoce variabilni, autozomalné dominantni multisystémové onemocné-
ni. Rozlisujeme Alagilldv syndrom 1, ALGS1 (MIM#118450), ktery je zpUsoben mutaci v genu JAGI
na chromozomu 20p12, sincidenci 1:30000 Zive narozenych déti. Druhou variantou je Alagilllv
syndrom 2, ALGS2 (MIM#610205), ktery je spojen s mutaci v NOTCH2 genu na chromozomu 1p12
a pfedstavuje vzacnéjsi formu postizeni (1:70000 zivé narozenych déti).

Z3kladnim pfiznakem syndromu je redukce intrahepatalnich Zlucovych cest v kombinaci s 5
diagnostickymi znaky: cholestdzou, vrozenou srde¢ni vadou (nejcastéji periferni stendza plicnice),
abnormalitami skeletu (nejcastéji motylovity obratel), postizenim oka (nejcastéji embryotoxon
posterior) a charakteristickym vzhledem obliceje ve tvaru trojuhelniku s sirokym celem, hluboce
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posazenyma oc¢ima, hypertelorismem, nize posazenyma usima a del$im cibulovitym nosem. Asi
39% pacientl trpi postizenim ledvin, nej¢astéji rendini dysplazii. Alagilldv syndrom je geneticky
heterogenni postizeni. K potvrzeni diagndzy musi byt pfitomny 3 z uvedenych 5 znakd.

V nasem sdéleni popisujeme fenotyp 4 probandd s ALGS1, jejichz postizeni bylo potvrzeno
molekularné-genetickym vysetfenim. V prvnim pfipadé se jednalo o jiz popsanou mutaci, vzniklou
,de novo" a ve tfech pfipadech byla objevena novd, dosud nepopsand mutace v JAG1 genu.

Péce o tyto pacienty je multidisciplindrni. Zahrnuje pediatra, hepatologa, kardiologa, oftalmo-
loga, nefrologa, nutri¢niho terapeuta, rentgenologa, genetické pracovisté a v nékterych pripadech
transplanta¢ni tym.

MUDr. Hana Buckova, Ph.D." 2, MUDr. Blanka Pinkova'?,

MUDr. Renata Gaillyov4, Ph.D.>#, Mgr. Romana Borska, Ph.D.?3,

Mgr. Lenka Kopeckova, Ph.D.?3, doc. RNDr. Lenka Fajkusova, Ph.D.%3
'Détské kozni oddéleni PEK FN Brno a LF MU v Brné

2Centrum pro vzacna kozni onemocnéni FN Brno, ¢len ERN-Skin

3Centrum molekulérni biologie a genové terapie (CMBGT) IHOK FN Brno a LF MU v Brné
‘Oddéleni lékafské genetiky FN Brno a LF v Brné

Mezi vzédcnd onemocnéni (VO) patif choroby, které se vyskytuji v populaci méné nezu 5z 10000
obyvatel. Jde o heterogennf skupinu nemoci, z nichZ 80 % jsou onemocnéni dédi¢na. Patfi sem
také vzacné infekeni, vrozené, nddorové, nékteré autoimunitni choroby. Diky této ,vyjimecnosti”
tito pacienti potiebuji specializovanou zdravotni péci. V roce 2016 byla zalozena Evropské sit pro
vzacna onemocnéni — European Reference Network (ERN) a koncem roku 2016 byla do ERN pifijata
prvni specializovand pracoviste, i Détské kozni oddéleni PEK FN Brno, které se desitky let vzacnymi
koznimi chorobami zabyva. Podminkou k prijeti do ERN byl funkéni mezioborovy tym specialistd,
ktery kvalifikované pecuje o pacienty s VO, pouzivd moderni diagnostické metody, je mezindrodné
propojen. Pfinosem jsou pacientské organizace pro VO. Centrum pro vzacné kozni onemocnént
(CVKO) FN Brno, je ¢lenem ERN-Skin, pecuje o déti od novorozeneckého véku i dospélé pacienty.
Ve spolupraci s Centrem molekuldrna biologie a genové terapie (CMBGT) a Oddélenim Iékafské
genetiky FN Brno centrum realizuje diagnostiku na molekuldmi trovni (DNA molekuldrni analyzu)
i komplexni genetické poradenstvi. CVKO nabizi prenatalni diagnostiku a preimplanta¢ni genetic-
kou diagnostiku v postizenych rodinach i sirokému pfibuzenstvu, pokud jsou zdravymi pfenaseci
mutovaného genu.V soucasné dobé je mozné v CMBGT FN Brno vysettit 190 gend vztahujicich se
ke genodermatdzam. Vyznam DNA molekuldrnf analyzy nenfjen diagnosticky, ale i prognosticky ve
vztahu k riziku opakovaného vyskytu onemocnénfv rodiné. VO se projevi pouze v 50 % v détském
véku, vétsinou se nedd diagnostikovat hned po narozeni. V¢asnym zachytem VKO se predchdazi
zbyte¢nym komplikacim. Demonstrovany prvni kozni projevy u VKO, které mize PLDD zachytit
a poslat do CVKO. CVKO FN Brno ma zajem na Uzké spoluprdci s Iékafi prvni linie, protoZe spole¢nou
péci se omezi ndklady na pacienta, zlepsi se kvalita Zivota pacientt s VO.
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ORGANIZACE PRO PODPORU RODIN S NEMOCNYMI DETMI

Mgr. Jarmila Janackova, Mgr. Katefina Polankova
Stredisko rané péce SPRP, pobocka Brno

Stfedisko rané péce poskytuje ranou pécirodinam, do které se narodf dité se zrakovym a kombi-
novanym postizenim od narozeni do 7 let véku. Sluzba je rodindm poskytovana zdarma v domacim
prostiedi v celém Jihomoravském kraji, z ¢asti v kraji Vysocina a Zlinském kraji. V rdmci prednéasky
seznami poradkyné rané péce lékare s pribéhem poskytovéani sluzby a se vsemi formami podpory,
které mohou rodiné nabidnout. Seznami Iékare s formami podpory vyvoje ditéte, mezi které patff
stimulace zraku i ostatnich smysl{, moznost zapdjceni pomdcek ¢i odborné literatury. Nedilnou sou-
Casti sluzby je také podpora rodiny pri zviadani tizivé Zivotni situace formou podptrného rozhovoru,
pfeddni kontaktu na psychologickou ¢i psychoterapeutickou pomoc. Poradkyné rodiné pomaha
také pfi zafazeni ditéte do predskolniho a Skolniho vzdélavani. Stredisko organizuje vikendové kurzy
a kluby rodict s cilem propojit rodiny a nabidnout jim moznost sdilenf své zkusenosti s ostatnimi.
Stredisko rané péce existuje v Brné jiz 27 let a je soucasti celorepublikové organizace Spole¢nosti
pro ranou péci. Rocné brnénska pobocka poskytne pomocnou ruku okolo 130 klientskym rodindm.

Podrobnéjsi informace o nasi organizaci naleznete na: www.ranapece.cz, kde jsou informace

i 0 ostatnich Stfediscich v rdmci republiky.

MUDr. Inka Krejcifova, Ph.D., prof. MUDr. Rudolf Autrata, CSc.
MUDr. Aneta Masarikova
Détska o¢ni klinika, LF MU a FN Brno

Strabismus je funkeni porucha binokuldrniho vidéni, kterd se projevuje asymetrickym postavenim
oci. Jednéd se senzomotorickou poruchu vzajemné spoluprace obou oc¢i. Podle sméru tchylky rozli-
sujeme strabismus konvergentni (esotropii), divergentni (exotropii), supravergentni (sursumvergentni,
hypertropii) a deorsumvergentnf (hypotropii). Podle primarni poruchy rozlisujeme dva zakladni typy
Silhdn. Strabismus konkomitujici (konkomitantni, dynamicky, souhybny) a strabismus inkomitantni
(paralyticky, restrikénf). Oba typy od sebe odlisime vysetifenim motility. U konkomitujiciho strabismus
je neporusend hybnost bulbl a s tim souvisi i dalsi znaky. Podle laterality rozliSujeme strabismus
monolateralis, kdy trvale 3ilha jedno oko (s rizikem amblyopie) a strabismus alternans, kdy se obé
o¢i stiidaji v Silhanf a fixaci. Konkomitantni strabismus mUze byt zplsoben vice pficinami a ty se
mohou jesté vzajemné kombinovat. Nejvyznamnéjsi jsou refrakéni vady, zejména dalekozrakost
(hypermetropie). Strabismus muze vzniknou také sekundarné u oka Spatné vidouciho z déivodu
organické oc¢ni choroby (jednostranné zakaly optickych medif, retinoblastom, vrozena vada optiku
nebo sitnice atd.). Vyznamny etiologicky faktor predstavuji poruchy mozkovych center, které fidf
senzoricko-motorickou koordinaci o¢i. Vysetfeni pfi strabismu zahrnuje anamnézu, vysetfeni posta-
veni oc¢i a velikosti Uchylky, motility a binokuldrnich funkc, zrakové ostrosti, refrakce v cykloplegii,
pfedniho segmentu a o¢nfho pozadi v mydridze. Lécba konkomitujiciho strabismu je komplexnf
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a musf byt zahdjena vcas. Cilem |é¢by je obnova binokuldrniho vidéni a dosazeni paralelniho po-
staveni oci. Konzervativni lé¢ba strabismu zahrnuje spravnou korekci refrakéni vady, Ié¢bu piipadné
amblyopie (pleoptika) a ndcvik jednoduchého binokuldrniho vidénf (ortoptika). Vylécena amblyopie
a dobry vizus na obou ocich umoznuje vyvoj ¢i obnovu BV. Proto u nékterych typU strabismu po
vykorigovéni refrakénf vady a po vylécenf amblyopie dochazi k Upravé postaveni oci. Chirurgicka
léc¢ba ma za cil odstranit Uchylku Silhani operaci na okohybnych svalech. Casné se operuje strabis-
mus vznikly brzy po narozeni s velkou Uchylkou (operace jiz od 1 roku véku). Strabismus vertikaIni
se sklonem hlavy je také indikaci k ¢asné operaci, aby nedoslo k ortopedickym poruchdm v oblasti
kr¢ni patefe. U ostatnich forem se k operaci pfistupuje, pokud nedojde k vyrovnani tchylky brylemi.
Operace je vhodnéd ve véku, kdy se utvafi zrakové funkce, do 6-7 let. Dézovani vykonu zavisi na
velikosti Uchylky ale i visu, refrakci, véku. V pooperacnim obdobf Ize ¢aste¢né ovlivnit postaveni
do 3-6 meésicd (okluzf, brylemi, cvicenim konvergence apod). Nékdy je k vyrovnan{ tchylky tfeba
s odstupem provést doplnujici vykon na dalsich svalech.

MUDr. Inka Krejcifova, Ph.D., prof. MUDr. Rudolf Autrata, CSc.
MUDr. Barbora Zajdlikova
Détska o¢ni klinika, LF MU a FN Brno

Détsky glaukom predstavuje zadvazné riziko poskozenf zraku. Klasifikace détského glaukomu
neni jednotna. Détské glaukomy Ize klasifikovat podle etiologie na primérni, sekundarni (spojené ze
systémovymi nebo jinymi o¢nimi chorobami ¢i abnormalitami), podle patologicko-anatomického
nalezu v oblasti iridokornedlniho Uhlu a podle véku manifestace glaukomového onemocnént. Vétsina
autorl se shoduje v definici primarniho kongenitdlniho a infantiiniho glaukomu (vrozeny glaukom)
jako izolované vrozené trabekulodysgenezi, kterd se manifestuje v obdobi od narozeni do konce 3.
roku véku. Manifestace klinickych pfiznakd vrozeného glaukomu je v 60-70% piipadd v prvnim az
Sestém mesici po narozenia v 80-90% do 1 roku Zivota. Oboustranné onemocnéni je u 3% déti a Castéji
jsou postizeni chlapci nez divky (3:2). Vétsinou jde o sporadicky vyskyt s multifaktoridinim typem
dédicnosti. V 10-15% pripadd je vyskyt familidrni s autozomélné recesivni dédi¢nosti pfi variabilni
expresi. Pficinou primarniho vrozeného glaukomu je porucha diferenciace a zastaveni vyvoje struktur
iridokorneéiniho thlu na drovni 5.-8. mésice gestacniho veku, coz vytvaii obraz trabekulodysgeneze
s vyznamneé snizenou odtokovou funkci trabekula. Primarni vrozeny glaukom se manifestuje souborem
téchto priznakl: slzenf, svétloplachost, blefarospazmus, mirna injekce s pseudozénétlivymi priznaky,
zvétseni primeéru a snizenf transparence rohovky, zvyseny nitroocni tlak, abnormalni gonioskopicky
nélez trabekulodysgeneze, exkavace terce zrakového nervu, zvétseni axidlni délky bulbu. Zakladnfm
fesenim primarniho vrozeného glaukomu je Ié¢ba chirurgicka. Jejim cilem je odstranit nebo obejit
prekdzku odtoku nitroo¢ni tekutiny. Samotny chirurgicky vykon vétsinou nedokaze z dlouhodobého
hlediska zabranit progresi patologickych zmén pri vrozeném glaukomu. Proto mé farmakoterapie velky
vyznam a nezastupitelné misto v komplexnilécbé. V pipade juvenilniho glaukomu s otevienym uhlem
predstavuje lokéIni farmakoterapie Ucinnou a trvalou formu lé¢by. Progndza primarniho vrozeného
glaukomu zavisi na rozsahu patologickych zmén pii stanoveni diagnozy, na Ucinnosti nasledné lécby
vzhledem ke kompenzaci glaukomu, korekci refrakéni vady a ovlivnéni amblyopie.

MUDr. Renéata Schoffer, MUDr. Inka Krejcifova, Ph.D.,
prof. MUDr. Rudolf Autrata, CSc.
Détska o¢ni klinika, LF MU a FN Brno

Leukokorie neboli bélavy svit zornice, pfedstavuje jeden z nejzavaznéjsich priznakl nitroocni
patologie. Leukokorie znamend pouze symptom, nikoliv diagnézu. Spravna diagnostika a odlisenf
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jejich malignich a nemalignich pfic¢in ocnich onemocnéni je velice dilezitd, nebot napft. u reti-
noblastomu muaze vcasné zahajeni 1écby, kterd zahrnuje 1é¢bu lokélni, ozafovéni, chemoterapii
a v posledni fadé také enukleaci, byt i zachranou Zivota. Spravné odhalena pficina leukokorie ma
tedy zdsadni vyznam pro zahajeni adekvétni 1é¢by, sdéleni progndzy choroby rodi¢dm postizenych
détf a u déti s retinoblastomem zachranu jejich Zivota.

Mezi nejcastéjsi pficiny patif kongenitdIni katarakta, dale retinoblastom, ROP v V. stadiu, PHPV,
méneé casto fakomatdzy, infekéni onemocnéni (toxoplasmdza, toxokardza), kolobomy sitnice a cév-
natky, morbus Coats ¢i anomalie typu fibrae medullares.

a dale nedostate¢nou spolupraci malého pacienta pfi komplexnim klinickém vysetient.

Katarakta jako nejcastéjsi pficina leukokorie je bud hereditarni bez jinych anomdlii, nebo je sou-
¢astf syndromU (nejcastéji Downdv syndrom) a metabolickych vad (nejcastéji galaktosemie), nebo
vznikd nasledkem intrauterinni infekce. V diagnostice hraje zasadni vyznam vysetfeni ¢erveného
reflexu v arteficialni mydriaze.

Problematika retinoblastomu je jisté nejdulezitéjsi v détské ocni onkologii. Jde o vysoce ma-
ligni nddor, jehoz veasna diagndza je naprosto zasadni, proto musi byt klinicky suspektni pripady
okamzité odeslany k odbornému vysetient. Inicidlnimi pfiznaky kromé leukokorie (56 % pfipadd) je
také strabismus, nitroocni zanét s glaukomem ¢i pokles az ztrdta vidéni. Hlavnimi diagnostickymi
metodami jsou predevsim oftalmoskopie piima i nepfima, UZ, CT, déle MR, enzymové vysetreni
LDH, FAG, vysetfen( kostnf dfené a mozkomisniho moku, molekularné geneticka analyza. V terapii
se uplatnuje kryoterapie, laserové fotokoagulace, chemoterapie, radioterapie a enukleace bulbu
s naslednou nahradou protézkou.

Diky v¢asné diagnostice je retinoblastom nyni nejuspésnéji Iécitelny malignf nador v détstvi.
Pokud je nddor zachycen v bezpecné intraokuldrnim stadiu, je jeho vitalni prognéza excelentni. Je
zde proto zcela zésadni zainteresovana Ucast pediatrQ.

MUDr. Renata Schoffer’, MUDr. Eva Lokajova, Ph.D.!, MUDr. Lenka Gri$¢ikova',
prof. MUDr. Rudolf Autrata, CSc.!, MUDr. Jitka Vokurkova, Ph.D.?,

MUDr. Pavel Mazanek?

'Détska o¢ni klinika LF MU a FN Brno

2Klinika détské chirurgie, ortopedie a traumatologie LF MU a FN Brno

Extrarendlni maligni rhabdoidni tumor (EMRT) je velice vzacny, agresivni a rychle progredujici
nador détského veku. Jeho tkanovy plvod zatim neni upfesnén, rovnéz nebyl stanoven lécebny
protokol. Progndza je infaustni, mortalita dosahuje az 80 %.

Kazuistika: Na novorozenecké oddéleni FN Brno byla prelozena divenka se suspektnim heman-
giomem levého horniho vicka. Klinicky obraz ukazoval polotuhy prominujici Utvar levého horniho
vicka, velikosti asi 2cm. Bulbus byl intaktni, bez deviace. Ihned bylo provedeno vysetfeni MR a UZ.
Obé vysetieni svédcila pro hemangiom horniho vicka. V diferencidini diagnostice jsme zvazovali
kongenitalni hemangiom a sarkom, a timto smérem se rovnéz ubirala lé¢ba.

Byla nasazena adekvatni terapie pro hemangiom. Pro progresi Utvaru byly aplikovany kortikoidy
do Utvaru a iv. Protoze klinicky pokracovala progrese a nove se objevilo i krvaceni z Utvaru bylo
provedeno vysetfeni PET, které ukazalo $ifeni do ocnice a zvysenou metabolickou aktivitu, kterd
byla v padsmu malignity.

Konzervativni terapie selhala, lozisko velmi rychle rostlo, postupné uzavrelo o¢ni Stérbinu
a utlacovalo levou nosni dirku. Byla provedena biopsie z loZiska a pfedbézny vysledek histologic-
kého vysetfenf ukazoval na juvenilni kongenitaIni fibrosarkom. Nasledné byl indikovan chirurgicky
vykon: vétsinova margindlni resekce tumoru a rekonstrukce horniho vicka.

Pacientka je nyni 3 roky po operaci a ukonceni chemoterapie. Jeji celkovy stav je pfiznivy, lokaln{
nélez z kosmetického pohledu relativné uspokojivy. Kontrolni MRI neprokézalo recidivu onemocnént.
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Tato kazuistika upozornuje na klinické projevy, nalezy zobrazovacich metod a obtize pfi diagnos-
tice. Cilem je poukézat na dllezitost zaclenéni raritniho EMRT do diferencidlni diagnostiky détskych
agresivnich ézi, protoze zobrazovaci metody zatim nedokazi specificky diferencovat tuto malignitu.

MUDr. Aneta Masarikova', prof. MUDr. Rudolf Autrata, CSc.!,

MUDr. Inka Krejc¢itova, Ph.D.!, MUDr. Zdenék Pavlovsky?, MUDr. Tomas Kepak?
Détska oc¢ni klinika LF MU a FN Brno

Patologicko-anatomicky ustav LF MU a FN Brno

3Klinika détské onkologie LF MU a FN Brno

Retinoblastom je vysoce maligni, kongenitalné determinovany nador, ktery charakteristicky
vyrUstd multicentricky z jedné nebo obou sitnic détskych oci. Nador mlze zlstavat po fadu mésict
lokalizovan intrackuldrné, aby o néco pozdéji pocal metastazovat. Pokud nebyl v¢as diagnosti-
kovan a adekvatné lécen, je daldi vyvoj téméf vzdy fatdlni. Nadorové bunky mohou invadovat
cévy v samotném nadoru a sifit se dale hematogenné. Kdyz se tumor rozsiti do cévnatky, je cévni
extenze jesté pravdépodobnéjsi. Mlze vsak, a to velmi ¢asto, expandovat do optiku a tudy pak
subarachnoidedlné s infiltraci meningl a mozkové baze. Také lymfatickou cestou se mlize retino-
blastom $ifit, pokud pronikne mimo bulbus intraorbitalné. Nenf tedy sporu o tom, ze eradikace
nadoru nesmi byt oddalovéna. Sance postizeného ditéte na preZiti ¢i na zachranu vidouciho oka,
s tim pffmo Umérné souviseji. Do cesty ke stanoveni spravné diagndzy se vsak mohou postavit
necekané prekadzky v podobé neobvyklych manifestaci v klinice retinoblastomu. Proto je dllezité
o nich védét a kvalifikované je vyhodnotit. Kazuistika poukazuje na pomérné vzacnou atypickou
manifestaci jednostranného retinoblastomu v podobé uveitidy s pseudohypopyonem u 12leté
divenky. Po dikladném oc¢nim vysetieni v CA a odbéru komorové vody na cytologické vysetreni
a také na zékladé CT vysetfeni potvrzena diagndza atypické manifestace retinoblastomu v 5. sta-
diu Reese-Elsworthovy klasifikace. Prezentace obsahuje unikéatni ocni nélezy a fotodokumentaci
tohoto atypického retinoblastomu. Po zahdjeni celkové neadjuvantni chemoterapie a enukleaci
bulbu doslo ke kompletni remisi onemocnéni a pravidelné o¢nia komplexnf onkologické sledovani
prokazujf doposud eradikaci nddorového onemocnéni. Tato kazuistika by méla poukézat vzhledem
k vysoké malignité tohoto onemocnéni na dulezitost diferencidini diagnostiky leukokorie, tedy
bélavého svitu v zornici, a spravné interpretace nalezu a znalosti nejen klasickych, ale i atypickych
forem retinoblastomu.

MUDr. Aneta Masarikova', prof. MUDr. Rudolf Autrata, CSc.!,

MUDr. Inka Krejcitova, Ph.D.!, MUDr. Zdenék Pavlovsky?, MUDr. Tomas Kepak?
Détska oc¢ni klinika LF MU a FN Brno

2Patologicko-anatomicky ustav LF MU a FN Brno

3Klinika détské onkologie LF MU a FN Brno

Meduloepiteliom je vzécny tumor déti a mladych dospélych. Vyrlstad obvykle v corpus cili-
are, ale byly popsany i vzécné ptipady tumoru vyrUstajiciho z retiny ¢i optického nervu. Tumor
se sestava z masy tubull a acin(l tvofenych vice vrstvami drobnych kuboidnich, cylindrickych
a neuroblastoidnich bunék. Proliferace nddorovych bunék uvniti myxoidniho nebo fibrézniho
stromatu pfipomina sitovanou krajku, odtud pochdzi starsi oznaceni tumoru ,diktyoma” (z feckého
diktyon — sit). Meduloepiteliom vyrdsta z nepigmentovaného cilidrniho epitelu. Obvykle se obje-
vuje v prvnim deceniu Zivota, vzacnéji u dospélych pacientd, jako téméf vyhradné jednostranny
nador. Progrese rdstu nddoru je pomald. Klinicky pribéh je charakterizovan ptredevsim poklesem
vidéni a bolest oka. Na Sterbinové lampé vidime nejcastéji nadorovy Utvar pfi kofeni duhovky,
ktery v mydridze rusi v rizném rozsahu cerveny reflex. Jindy je patrna leukokorie, hyféma a rozviji
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se sekundarni glaukom. Nador obvykle nemetastazuje. Lé¢ba spociva v enukleaci postizeného
oka. Progndza je pfizniva. V kazuistice popisujeme pfipad 18letého chlapce s extrémné rychlym
prabéhem maligniho non-teratoidniho meduloepiteliomu obsahujiciho histologicky struktury
pfipominajici retinoblastom. Jde o velice vzacny a zajimavy pfipad z nékolika hledisek: anamnéza,
rychld progrese nadoru a histologicky obraz. Z této kazuistiky vyplyva, Ze maligni meduloepite-
liom se mUze klinicky manifestovat i po 15. roce véku, maze byt agresivné rychle rostouci, mdze
metastazovat do regiondlnich miznich uzlin. Avsak é¢ba enukleaci postizeného oka a podptrnou
chemoterapii maze byt Uspésna.

MUDr. Terezie Suldkova
Klinika détského lékarstvi FN Ostrava

Terminem atypicky hemolyticko-uremicky syndrom (@HUS) oznacujeme v soucasnosti pre-
feren¢né HUS, ktery neni spojeny s koexistujicim onemocnénim (infekce, porucha metabolismu,
systémové onemocnéni apod.), ale jehoZ podstatou je porucha regulace komplementu, kterd je
podminéna geneticky nebo autoimunitné. Atypicky HUS tvofi cca 10% vsech pripadl déti s HUS,
vyskytuje se v sirokém vekovém spektru od novorozenecl po dospélost. Klinicky obraz nemoci
kolisa od diskrétnich projevl po Zivot ohrozujici situace. Pribéh onemocnéni je viak vzdy zdvazny,
protoze je ¢asto spojen s exatrarenalnimi komplikacemi a vyznamné horsf dlouhodobou progndézou.
Nékteré formy aHUS Casto relabujf a rekuruiji a Ié¢ba plazmou ma jen ¢astecny benefit. Zdsadni lé¢bou
v pfipadé aHUS se v poslednich letech stala blokdda C5 slozky komplementu pomoci monoklondlnf
humanizované protildtky (anti-C5 antibody, eculizumab), ktera brani jeho Stépenf a vytvoreni C5a
(pro-zénetlivé dUsledky aktivace komplementu) a C5b-9 (po-trombotické disledky aktivace kom-
plementu). Lé¢ba touto monoklondIni protildtkou vyznamné zlepsila progndzu pacientd.

MUDr. Vratislav Smolka, MUDr. Oksana Tkachyk
Détska klinika LF UP a FN Olomouc

V prednésce jsou popséany dve klinické manifestace deficitu lysozoméiniho enzymu kyselé lipazy:
zavaznéjsi infantilni forma pfi nulové enzymové aktivité a klinicky mirnéjsi forma jako nemoc ze
stiadani esterd cholesterolu (CESD). Nelécend infantilni forma je prognosticky velmi nepfiznivé a pa-
cienti umiraji do jednoho roku véku. CESD ve svém klinickém prabéhu je komplikovana predevsim
rozvojem jaterni cirhdzy a nastupem aterosklerdzy u mladsich pacientl se vsemi svymi dUsledky.
V soucasné dobé je mozna enzymova substitu¢nilécba rekombinantnim enzymem (sebelipase alfa).

Je prezentovdna pacientka se zdvaznym jaternim postizeni pfi CESD, kterd je Ié¢ena rekombinant-
nim enzymem a u které doslo k Upravé sledovanych biochemickych hodnot. Jsou diskutovany vy-
sledky studie lé¢by rekombinantnim enzymem, jeji vedlejsi Ucinky éCby a jeji dalsi komercni vyuzitf.
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MUDr. Petr Jabandziev, Ph.D.
Pediatrickd klinika FN Brno a Lékarska fakulta Masarykovy univerzity

Onemocnéni pankreatu nepatii v pediatrii mezi ¢asté, ale ani vzacné diagndzy. V rdmci Sirsi
diferencidlni diagnostiky je na misté na tato onemocnéni pomyslet a v indikovanych pripadech
pacienty odeslat ke specializovanému vysetfeni. Jedna se o skupinu chorob, kterd zahrnuje kon-
genitdlni anomadlie, syndromy a onemocnénti, které jsou provazeny insuficienci zevni pankreatické
sekrece a akutni a chronické pankreatitidy. Sdéleni shrnuje fakta o vyse uvedenych nosologickych
jednotkdch, podavé prakticky diagnosticky ndvod a zaroven navrhuje, kdy pacienta odeslat k po-
drobnéjsimu vysetteni. Prezentované poznatky jsou doklddany na kazuistikdch z klinické praxe.

Podporeno MZ CR - RVO (FNBr65269705)

MUDr. Tereza Pinkasova
Pediatricka klinika FN Brno a Lékarska fakulta Masarykovy univerzity

Idiopatické stfevni zanéty (ISZ) pfedstavuji skupinu chronickych, imunitné podminénych
onemocnéni postihujicich primarné gastrointestinaini trakt. Do této skupiny fadime Crohnovu
nemoc, ulcerdzni kolitidu a tzv. neklasifikovatelnd zanétliva stfevni onemocnéni. Az jedna ¢tvrtina
piipadl ISZ se projevuje v détstvi nebo adolescenci. Navic je pozorovan nérlst incidence a posun
diagnostiky téchto onemocnéni do stéle nizsich vékovych kategorif. Klinické pfiznaky ISZ jsou
velice rliznorodé a zpocatku casto nespecifické. Diagnostika ISZ je v détském véku a adolescenci
mnohdy obtiznd a role PLDD je v tomto procesu, zejména pak v jeho pocatcich, nezastupitelna.
Predklddané sdélenf shrnuje nejnovéjsi poznatky o vzniku, diagnostice a 1é¢bé ISZ a popisuje soubor
moznych diagnostickych a lé¢ebnych postupl u pacientt s ISZ v praxi PLDD a navrh dalsf efektivni
soucinnosti s détskym gastroenterologem.

Podporeno MZ CR - RVO (FNBr65269705)

MUDr. Jakub Pecl
Pediatricka klinika FN Brno

Potravinové alergie jsou pro narlst jejich incidence nékdy oznacovany jako epidemie 21. stoletf.
Prvni pfiznaky potravinové alergie mohou postihovat déti jiz od nejutlejsiho véku. Podezieni na
urcitou formu potravinové alergie, které je voditkem pfi vybéru dalsich vysetten, je vysloveno na
zakladé vyhodnoceni podrobné anamnézy vcetné dietni historie a komplexniho fyzikalniho vy-
Setfeni s dirazem na zhodnoceni nutri¢niho stavu a rstovych proménnych. Zdanlivé jednoducha
interpretace stanoveni hladiny specifickych protilatek ve tridé IgE skytd mnoha Uskali, kozni testy
nemusi byt vzdy dostupné a vyuZitelné u viech pacientd. Zakladem pro usvédceni podezrelé
potraviny je ozfejméni ¢asové souvislosti jeji konzumace s ndstupem ¢i zhorsenim typickych po-
tizi. Zlatym standardem diagnostiky potravinovych alergii v podminkach klinické praxe zdstavajf
eliminacné-expozi¢ni testy. Pfi rozhodovani o eliminaci urcité potraviny je tfeba peclivé zvazovat
nutri¢ni souvislosti a zajistit pfipadnou adekvatni ndhradu eliminované potraviny. V danych ¢asovych
intervalech je nutno pacienty re-exponovat eliminovanym alergenim, tak abychom predesli rizikdm

zbytecné eliminace potraviny v dobé, kdy by jiz mohlo dojit k jeji toleranci imunitnim systémem.
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Z neadekvatni eliminace potravin vyplyvaji nejen nutri¢ni rizika, ale i mozna indukce a udrzovani
nezadouci potravinové senzibilizace. V pfedkladaném sdélenf je prezentovdn soucasny pohled
na projevy potravinovych alergii, Ulohu diagnostickych testd a navrh efektivniho terapeutického
postupu, ve kterém ma prakticky lékar pro déti a dorost nezastupitelnou Ulohu.

Podporeno MZ CR - RVO (FNBr65269705)

MUDr. Jan Papez, MUDr. Jiii Starha, Ph.D., MUDTr. Petr Jabandziev, Ph.D.
Pediatrickd klinika Lékarské fakulty Masarykovy univerzity a Fakultni nemocnice Brno

Primarni hypomagnezemie se sekundarni hypokalcemii (PHSH, OMIM 602014) je velmi vzacna
porucha metabolismu magnezia, ktera se projevuje generalizovanymi kiecemi, tetaniemi a/nebo
svalovymi spazmy jiz v ¢asném kojeneckém véku. Jedna se o autosomalné recesivni onemocnént
zplsobené mutaci genu TRPM6, ktery se nachdzi na dlouhém raménku 9. chromozomu v oblasti
2113 (9g21.13). Do dnesniho dne bylo popsano vice nez 30 mutaci tohoto genu. Gen obsahuje
39 exonu a zahrnuje genomickou sekvenci o celkové velikosti 167 kb. Je exprimovan dominantné
ve stfevé a v ledvindch (také v plicich a varlatech) a jeho produktem je protein TRPM6 (Transient
Receptor Potencial Melastatin-6), ktery se skldda z Sesti transmembranovych a dvou intracelularnich
domén (N-termindlni a Gtermindlni). K Gkonci je pfipojena proteinkindzova doména (regulacni
oblast), kterd patfi do rodiny tzv. atypickych alfa-kindz. Mezi patou a $estou transmembranovou
doménou se nachézi konstitu¢né aktivni iontovy kanal vysoce permeabilni pro Mg?", méné také
pro Ca*". Jeho nespravna funkce vede k nasledné hypomagnezemii a doprovodné hypokalcemii
se véemi jejich dusledky. V¢asna diagndza je nezbytna k vyvarovani se trvalému neurologickému
poskozeni ¢i dokonce smrti ndsledkem srdecnich arytmif.

Podpofeno MZ CR - RVO (FNBr 65269705)

MUDr. Tomas Jimramovsky
Novorozenecka JIP, odd. 56
Pediatricka klinika LF MU a FN Brno

V soucasné dobé jiz snad nikdo nepochybuje o vyhodach kojenf a prokazatelnych benefi-
tech vyzivy matefskym mlékem, at uz se jednda o prevenci alergickych a autoimunitnich chorob,
metabolického syndromu nebo vyssiho 1Q kojenych déti. Posledni studie ukazuji, Ze vyziva
matefskym mlékem je u nedonosenych novorozenct prevenci nekrotizujici enterokolitidy a re-
tinopatie z nezralosti.

Posledni doporuceni odbornych spole¢nosti trochu pozménila kontraindikace kojent, stale viak
platf stanovisko WHO vyhradné kojit do 6 mésic véku ditéte. Ceska neonatologickd spolecnost
vypracovala ve svém doporuceni praktické rady kojicim matkam dle nejnovejsich medicinskych
poznatkl. Nepfeberné mnozstvi rad a ndvodl najdou matky i na internetu a socidlnich sitich.

Vzhledem k tomu, Ze laktace se rozbihd cca tfeti den po porodu a pravé tento den je vétsina
novorozencl propusténa z porodnice domd, Ize prvni tyden véku ditéte povazovat za rizikovy
z pohledu poruch laktace a nedostate¢ného pfijmu stravy.

Autor ve své pfednasce shrnuje recentni poznatky o kojeni a zamysli se nad nedostate¢nou
edukaci matek v porodnici, kdy vsem matkdm jsou zd@razrovany jen vyhody kojenf a nikdo nemluvi
o hrozicich rizicich a moznostech jim predchézet. V posledni ¢asti prezentuje komplikace z nedo-
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VYBRANE KLINICKE PRIPADY

statecného pfijmu stravy — neprospivani, hyperbilirubinemii vedouci k rehospitalizaci novorozence
a fototerapii a pfedevsim Zivot ohrozujici stav — hypernatremickou dehydrataci.

MUDr. Renata Faberova, Ph.D.
Détské kozni oddéleni Pediatrické kliniky FN Brno a MU

Hemangiomy — infantilni hemangiomy u déti (IH) patfi mezi cévni anomalie. Jsou nejcastejsi
benigninddory, které postihuji 109% az 12 % kojencd, vyssiincidence je u nedonosenych a nezralych
déti. Rozlisuji se 3 zakladni typy IH: superficidlni, hluboky a smiseny.

Vétsina IH nevyzaduje Zzaddnou lécbu, po fazi rlstu (progrese) dochézi k pozvolné involuci, trvajici
az nékolik let. Asi 10% IH zptsobuji komplikace, které vyZaduiji terapii.

Volba lé¢ebného postupu IH vyzaduje komplexni pfistup a je individudIni. Terapeuticky postup
¢i pouze sledovani IH je zavisly mimo jiné také na jeho velikosti, poctu, lokalizaci, rychlosti rdstu
a véku pacienta.

Autorka ve své predndasce shrnuje nejnovejsi trendy a zaroven své zkusenosti v lokalnf a sys-
témové terapii IH u déti. Upozornuje na pfipady déti s IH na koznim povrchu, u kterych je nutné
provadét vysetieni k vylouceni difuzni neonatalni hemangiomatozy a také k odhalenf strukturélnich
malformaci v rdmci PHACE sy, PELVIS sy a LUMBAR sy.

Pacienti s IH by méli byt sledovani na pracovisti, které ma zkusenosti s diagnostikou a terapif
cévnich anomalif u détf, které disponuje mezioborovym tymem specialistd.

MUDr. Klara Honzikova, Ph.D., MUDr. Hana Buckova, Ph.D.
Détské kozni oddéleni Pediatrické kliniky FN Brno a LF MU Brno

Akutni kopfivka je relativné ¢asté onemocnént. Jejf klinické projevy vétsinou necinf diagnostické
obtize, jeji etiologie viak zUstavé casto neodhalena. Kazuistika popisuje pfipad 17leté divky, kterd se
dostavila na nasiambulanci pro 2 tydny trvajici vysev kopfivky. Pfes zavedenou celkovou medikaci
antihistaminiky, lokalni terapii kortikoidy a dieté dochazf stale k rozsahlym vysevim kopfivky, proto
byla pacientka pfijata k dosetfeni za hospitalizace. Byl proveden standardni panel vysetfeni — krevni
odbeéry, mo¢, zobrazovaci vysetfeni, sérologie, vytér z krku, z nosu. Na RTG plic byla patrna patolo-
gickd expanze prominujici z mediastina doleva, dale na UZ bficha suspektniléze v kaudainim polu
sleziny. Po konzultaci onkologa bylo doplnéno CT plic, které patologicky proces potvrdilo. Postizent
sleziny na CT bficha nebylo prokazéno. Divka byla pfedéna do péce onkologU, z biopsie tumoru
mediastina stanovena diagnéza Hodgkindv lymfom.

Mezi nejcastéjsi pficiny erythema nodosum se fadi streptokokové angina, infekce a nemoci
travictho Ustroji, sarkoiddza, léky. Nahle vzniklé bolestivé nodozity na bércich pfivedly do nasi
ambulance 17letou pacientku. Klinicky obraz odpovidal diagnéze erythema nodosum. Byla za-
vedena lokaIni terapie, klidovy rezim, doporuc¢eno doplnéni zdkladnich odbérd. Pro vyraznou
progresi lokdlniho nélezu a bolestivost projevi se pacientka znovu dostavila na nasi ambulanci
jiz po 2 dnech. V odbérech byla pfitomna mirna leukocytéza, zvysena sedimentace, krev v moci.
Divku jsme pirijali k dalsimu dosetfent a terapii za hospitalizace. Ve vysledcich dominovaly zvysené
parametry zanétu, vyrazna leukocyturie. Pfes zavedenou ATB terapii lokaIni ndlez na bércich stale
progredoval. Vzhledem k rozsahu lokalniho nélezu byla nasazena i celkova terapie Prednisonem.
Déle bylo doplnéno rovnéz gynekologické vysetfeni, kde byla ve stérech prokdzéna pozitivita PCR
Chlamydia trachomatis a vysoké titry Ureaplasma urealyticum. Po cilené zméné ATB terapie dochazi
k Ustupu koznich projeva.
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MUDr. Vaclava Adamkova', MUDr. Zuzana Blechova, Ph.D.?

'Klinicka mikrobiologie a ATB centrum VFN, Praha a Ustav |ékai'ské mikrobiologie LF UP,
Olomouc

2Klinika infek¢niho lékafstvi 2. LF UK a Nemocnice na Bulovce, Praha

Stanoveni titru protildtek proti riznym infekénim agens patfii k tzv. nepfimym prdkazdm in-
fekeni etiologie onemocnéni, bohuzel velmi casto jsou pozitivni vysledky sérologického vysetrent
pfecefiované, vétsinou pro nedostatek jinych objektivnich Udajd, a pacientovi jsou nasazena
antibiotika, aniz by onemocnénf bylo radné verifikovano. Jednim z dalsich biomarkerd, ktery se
Casto pouzivé k ovéren( pfitomnosti bakteridlnf infekce je stanoveni G-reaktivniho proteinu (CRP).
Je tfeba si uvédomit, Ze elevace CRP ale nemusi znamenat vzdy bakteridIni infekci, ke zvyseni CRP
dochézi i z neinfekenich pficin, jako nésledek systémové zanétlivé reakce. V systémovém zdnétu
z klinické praxe budou interaktivni formou pfiblizena Uskali diagnostiky infekéniho onemocnénf
a zahdjeni antibiotické 1é¢by. Izolovany vzestup CRP bez korelatu v klinické odpovédi neni dosta-
te¢nym dlvodem pro zahajenf antibiotické terapie. Z praktického hlediska mé vyznam monitorace
dynamiky zmén CRP ve vztahu k hodnocenf{ Uspésnosti antibiotické 1é¢by, resp. jejiho ukoncent.

prof. MUDr. Frantisek Kopf¥iva, Ph.D.
Détska klinika FN a LF UP Olomouc

praktického Iékare. Infekce mize postihovat viechny ¢ésti dychacich cest (DC), mdze jit napt. o ri-
nitidu, faryngitidu, laryngitidu, tracheitidu ¢i bronchitidu nebo postizeni vice oddilt DC soucasné.
Nejcastéjsimi plvodci zanétl hornich i dolnich cest dychacich vcetné oblasti hltanu a stfedousi
jsou rizné typy virQ, asi az v 60-80% - rinoviry, adenoviry, RS viry, viry influenzy a parainfluenzy,
enteroviry (Coxsackie virus, ECHO viry). Lé¢ba je u virovych onemocnéni vétsinou symptomaticka.

Bakterie jsou tedy pficinou jen asi 8-20 % respiracnich infekcf, zvIasté u nejmensich déti. Jedna
se Casto o patogeny bézné se vyskytujici v HCD a polykacich cestach zdravych jedincd, které se
uplatni na terénu oslabeném jiz predchézejici virovou infekci.

U infekci predpoklddaného bakteridiniho pdvodu se uzivaji antibiotika, vétsinou na empirickém
zékladé. Nadmérn4, neuvazena lécba infekci DC ATB narusuje mikrobiom détského organismu, vyvoj
a zrani imunitniho systému, zvysuje riziko alergif a rezistenci mikroorganismu a ve svém ddsledku
vede nasledné k nelspéchu lécby zavaznych mikrobidlnich infekct.

Virova a bakteridlnf onemocnéni DC u déti maji na pocatku velmi podobné pfiznaky a pro Iékare
je casto obtizné jednoznacné odlisit a rozhodnout v ¢ase o zahdjeni ATB é¢by.

Jelikoz naduzivéani ¢i nespravné pouzivani antibiotik je véeobecné stéle realitou, pfestoze racio-
nalnf antibioticka politika je uZ dlouho zajmem nejen ndrodnim, ale i celoevropskym (WHO aktivity).
Uvadise v literature, ze az 60 % infekci dychacich cest u déti i dospélych je neadekvatné lé¢eno ATB!
A proto jsme se rozhodli provést sledovani 1écby détskych pacientl s recidivujicimi respira¢nimi
infekénimi ATB a zhodnotit mozny piinos Erdosteinu na trvani tize priznaka.
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JAKE CHYBY DELA TENTO NAROD (V PECI O ZDRAVI)?

V neintervencni studii ,ERICA” bylo analyzovdno 342 détskych pacientd, ktefi byli v sezéné
(2013/2014) pro opakované respira¢ni infekce (= 2) léceni antibiotiky a u kterych se sledoval pocet
infekci dychaci cest a zména potieby ATB éCby pfi véasném nasazeni Erdosteinu v sezoné 2014/2015.
Nejcastéji zastoupenou diagndzou byla akutni bronchitida (40 % infekci), u 45% pacientd byla
uvedena alergie nebo astma, coz nepfimo podporuje zkusenost z praxe, Ze déti s alergif jsou Castéji
nemocné nez déti bez alergie.

Ve sledovaném obdobi (10/2014-3/2015) se u hodnoceného souboru pocet nasazeni ATB
signifikantné snizil na pouha 4,4 % vsech zaznamenanych infekci. Zahajeni podavéni Erdosteinu
pfi prvnich priznacich infekce dychacich cest maze ovlivnit trvani tize ptiznakd — produktivni kasel
arymu, ev. komplikace — vyskyt stfedousnich zanétQ.

Studie prokézala rychlejsi zlepseni stavu détskych pacient trpicich sledovanymiinfekcemi dycha-
cich cest (@kutni bronchitida, akutni tracheobronchitida, akutnflaryngopharyngitida a akutnf laryngitida
a tracheitida) pfi lé¢bé Erdosteinem a pravdépodobné méla i vliv na snizeni nasledné lécby ATB, i kdyz
srovnani dvou obdobi z epidemiologického hlediska je obtizné. Peclivéjsi diferencidini diagnostika
infekce DC - virové nebo bakteridlni infekce na zac¢atku onemocnéni prispéla rovnéz k raciondinimu
nasazovani ATB ve sledovaném souboru détskych pacientll pouze v indikovanych pfipadech.

MUDr. Daniela Nechojdomov4, PhD.
Klinika otorinolaryngoldgie a chirurgie hlavy a krku LF UK a Univerzitna nemocnica Bratislava

V kazuistike sa uvadza pripad 4,5 ro¢ného dievcatka, ktoré je zaradené do materskej skolky. Jej
pobyt v kolektive je opakovane preruseny z dévodu choroby. Jednotlivé infekty hornych dycha-
cich organov ako aj nasledné obdobie je sprevadzané so stazenym dychanim cez nos. V kazuistike
su uvedené najcastejsie etiologické faktory spdsobujlce stazené dychanie cez nos u deti ako aj
moznosti liecby. V krdtkom videu je ukdzany chirurgicky sposob liecby zvacsenej nosohltanovej
mandle — endoskopickd adenoidektomia. Ciefom prezentacie je poukdzat na nutnost komplexného
a multidisciplindrneho pristupu k lie¢be, ktorého cielom je opétovné zaradenie dietata do kolektivu.

MUDr. Pavel Friihauf, CSc.

Klinika détského a dorostového lékafstvi 1. LF UK a VFN Praha —
centrum détské gastroenterologie, hepatologie, digestivni endoskopie
a biologické l1é¢by gastrointestinalnich onemocnéni

O kvalité zivota vypovida ukazatel délky zZivota prozitého ve zdravi. Ten je pro ¢eskou populaci
62 let a od roku 1962 se neméni. Prodluzovani Zivota v CR tudiz spocivé ve zvysovani let prozitych
v nemoci!

Jsou diskutovény rizikové faktory (determinanty zdravi), jejich ovlivnéni a implikace do détského
veku, pfedevsim co se tyce vyZivy.

Pro spravny rlst détf nesmf v jejich stravé chybét zejména mlécné vyrobky, v jidelnicku by
nemeély chybét vejce, hovézi maso a morské ryby. Détskd podvyziva je spojena s vysokou konzu-
macf obilovin a lusténin, zejména ryze. Nedoporucuje se experimentovat u déti s veganskou nebo
makrobiotickou stravou, kterd maso a jiné zivocisné produkty neobsahuje. Zejména mlécné vyrobky
jsou dllezitym prvkem v jidelnicku déti. Jedinym problémem konzumace mlécnych vyrobkd je
vysokd konzumace bilkovin. Pficinou kardiovaskuldrnich chorob i cukrovky a obezity je vysoka
konzumace $krobu z obilovin a brambor.
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SOUDNI LEKARSTVI

MUDr. Michal Zeleny, Ph.D.
Ustav soudniho IékaFstvi LF MU a FN u sv. Anny v Brné

Prednédska bude zamérena na problematiku prohlidky téla mimo nemocni¢ni zafizeni, tedy
v pfipadé umrti v terénu, bytech apod., téla s pokrocilymi posmrtnymi zménami, vyplhovani
zdravotnické dokumentace veetné stanovovani diagnézy, nafizovani pitev, Ucasti Policie na miste
nélezu, odbéru materidlu z téla zemrelého, kooperace se soudnimi lékari.

Klicovymi slovy jsou:

prohlidka téla — ohledani téla

pravodn list k pitvé — list o prohlidce zemrelého

stanoveni diagndzy — naffzen{ zdravotnf pitvy — Uhrady za zdravotni pitvu

Setfenf na misté organy ¢innymi v trestnim fizeni a jejich prava

pozUstaly na misté ndlezu zemrelého

MUDr. Mgr. Tomas Vojtisek, Ph.D.
Ustav soudniho IékaFstvi LF MU a FN u sv. Anny v Brné

Prohlidky tél zemrelych i pitvy jsou regulovany zakonem ¢. 372/2011 Sb,, o zdravotnich sluzbach.

Z hlediska praktickych lékafd jsou vyznamna pravidla pro ur¢ovani pitev zemrelych mimo zdra-
votnické zaffzenf, a to bud u registrovanych pacientl, nebo pfi provadén{ prohlidek tél zemfelych
v rdmci lékafské pohotovostni sluzby.

V praxi je pro prohlizejiciho Iékare stézejni rozhodnuti, zda ma ¢i nema v konkrétnim pfipadé
urcit provedeni zdravotni pitvy. Kromeé objektivnich okolnosti mize mit vyznam i vyjadfend vile
osob blizkych zemfelé osobé, a to ve smyslu jak odmitani, tak i vyzadovani pitvy.

V pfedndice je popsana rozhodovaci procedura lékafe provadéjiciho prohlidku téla zemrelého
ve vztahu k indikaci zdravotni pitvy, kterou ze zékona provadi vzdy poskytovatel v oboru soudniho
lékafstvi.

MUDr. Eva Darikova
Ustav soudniho Iékafstvi Fakultni nemocnice u sv. Anny v Brné
a Lékarské fakulty Masarykovy univerzity

V prednésce uvadime nékolik konkrétnich pfipadd, kdy zdravotni pitva byla nafizena pfi umrtf
v terénu praktickym Iékatem. Jednotlivé kazuistiky budou zaméfeny na spravnost postupu pfi
prohlidce zemfelého mimo zdravotnické zafizeni. Zavérem bude shrnuti postupu pfi prohlidce
téla zemfelého mimo zdravotnické zafizeni a jeho vyznam pro soudniho |ékafe, provadéjiciho

zdravotni pitvu.
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Zkracena informace o pfipravku DUOMOX® tablety:

Amoxicilinum 250, 375, 500, 750, 1000 mg. Indikaéni skupina: Baktericidni antibiotikum s Sirokym spekirem pisobnost. Patff do skupiny penicilint. Indikace:
Lécha ndsledujicich infekef u dospélych a déti: Akutni bakteriaini sinusitida, akutni ofitis media, akutni streptokokova tonzilitida a faryngitida, akutni exacerbace chronic-
ké bronchitidy, komunitni pneumonie, akutni cystitida, asymptomaticka bakteriurie v t€hotenstvi, akutnf pyelonefritida, tyfoidni a paratyfoidni horecka, dentaini absces
s Sfficf se celulitidou, infekee v oblasti kloubnf nahrady, eradikace Helicobacter pylori, lymska nemac. Profylaxe infekéni endokarditidy. Davkovaniz Dospéli: U lehkych
az stiedné tézkych infekel 250 mg az 500 mg kazdych 8 hodin nebo 750mg az 1g kazdych 12 hodin. U zavaznych infeke 750mg az 1 kazdych 8 hodin. *Je
tfeba vzit v ivahu oficidini doporuceni k 16¢bé pro kazdou indikaci. Profylaxe endokarditidy: 2 g perordlng, jedna davka 30 az 60 minut pred zakrokem. Dévkovani pe-
diatrické populace (0 tlesné hmotnosti do 40 kg): Denni davka pro déti ¢ini 20 — 100 mg/kg/den rozdglenych do dvou az i davek. Je teba vzit v Gvahu oficiaini
doporuceni k 16hé pro kazdou indikaci. Davkovani dvakrat denné ma byt uvazovano pouze v piipadg, ze je davka v horni Casti davkovaciho rozmezi, Déti o vySSi tEles-
né hmotnosti nez 40kg uzivajl stejnou dévku jako dospéli. Zptisob podani: Absorpce pripravku DUOMOX® neni oviivnéna jidlem. Tablety se mohou polykat celé
a zapijet vodou. Také je mozng je rozpustit nejméné ve 20 ml vody a vypit. Kontraindikace: Hypersenzitivita na lécivou latku, na peniciliny nebo na kieroukoli pomoc-
nou latku pripravku. Anamnéza zavazné okamzité hypersenzitivni reakce (napf. anafylaxe) na dalSi beta-lakiamova antibiotika (napr. cefalosporin, karbapenem nebo
monobaktam). Zvlastni upozornéni a opatieni pro pouziti: Hypersenziiivni reakce: Pied zahajenim Iecby amoxicilinem je nutng ziskat podrobnou anamnézu
zejména s ohledsm na predchozi hypersenzitivni reakce na peniciliny, cefalosporiny nebo dalsf beta-laktamova antibiotika. U pacient I6¢enych peniciliny byly hlaseny
zavazné a v ojedinélych pripadech fatdlni hypersenzitivn (anafylaktoidni) reakce. Uvedené reakce se vyskytujl spiSe u osob s hypersenzitivitou v anamnéze, kieré udava-
j hypersenzitivitu na penicilin nebo trpf atopickym ekzémem. Dojde-Ii k alergicke reakci, musi se [écha amoxicilinem ihned prerusit a zahdjf se vhodna alternativnf I6¢ha.
Hypersenzitivita spojend s akutnim korondrmim syndromem. V/ ojedinglych pripadech byly béhem Iécby amoxiciinem hldSeny hypersenzitivni reakce (hypersenzitivita
spajend s akutnim korondrmim syndromem), v téchto pripadech musf byt zahdjena odpovidajic! [6Cha. Necitive mikroorganismy: Amoxicilin nenf vhodny k I6Cheé nékte-
rych typl infekel s vyjimkou pripad( kdy je prokdzéno, Ze patogen je citlivy nebo je velka pravdépodobnost Ze patogen bude vhodny k [6¢bé amoxicilinem. Toto platf
obzviasté v pripadé Iecby pacientll s infekcemi mocovych cest a zavaznymi infekcemi ucha a nosu a krku. Kfece: Ke krecim miize dojit u pacientd s poruchou rendinich
funkei nebo u téeh, kteff uzivajici vysoké davky nebo u pacientli s predispozicemi (napf: anamnéza krecf, Iécena epilepsie nebo meningealinim onemocnénim). Porcha
funkee ledvin: U pacientd s poruchou funkce ledvin ma byt dévka upravena podle stupné poskozeni. Kozni reakee: \lyskyt horecnatého generalizovaného erytému
s tvorbou pustul na zacatku 1écby miize byt priznakem akutni generalizované exantematozni pustulézy (AEGP). Tato reakee vyZaduje ukonceni [é6by amoxicilinem
a kontraindikuje nasledné podani. Amoxicilinu je tfeba se vyhnout pfi podezieni na infekén mononukledzu, nebot po 16¢bé amoxiclinem byla u pacientli s touto diagnd-
Zou pozorovana morbiliformni vyrazka. Jarisch-Herxheimerova reakce byla pozorovana po léCbé Lymskeé nemoci amoxicilinem. Vyplyva to pifmo z baktericidnf aktivity
amoxiclinu na pivodee Lymské nemaci, spirochetu Borrelia burgdorferi, Pacienti majf byt ujistén, Ze se jedna o bézny jev, ktery obwykle sam odezni disledkem anti-
biotické 16chy Lymské borelidzy. Prertistani necitlivyeh mikroorganismi: Diounodobé uzivani miize v nékterych prfpadech vést k prerdstani necitlivych mikroorganismi.
Kolitida souvisejici s podavanim antibiotik byla hldsena témér u vsech antibakteriainich agens a zavaznost se miize pohybovat od mimé aZ po Zivot. Proto je ddlezité
2vaZit tuto diagndzu u pacientll s prjmem, ktery se vyskytne béhem nebo nésledné po podani jakychkoliv antibiotik. Pokud by doslo ke vzniku kolitidy souvisejici s po-
davanim antibiotik, [écba amoxicilinem ma byt okamzité preruSena. Ma byt konzultovan Iékar a zahdjena odpovidajic! [écha. Antiperistalticke 1eCivé pripravky jsou v t6to
situaci kontraindikovany. Diouhodoba lecba. Pravideiné hodnoceni funkel organovych systémdi; véetng funkee ledvin, jater a krvetvorné funkee je vhodné v priibéhu
dlouhodobé I€chy. Byly hideny zvySené hladiny jaternich enzymi a zmény krevniho obrazu. Antikoagulancia: Prodlouzenf protrombinového ¢asu byl vzacné hiddeno
U pacientdl uzivajicich amoxicilin, Pokud jsou soucasné predepisovana antikoagulancia, majf byt provedena vhodnd monitorovani. Uprava davkovani peroralnich antiko-
aqulancii mize byt nezbytna k udrzeni pozadované trovné antikoagulace. Krystalurie: U pacientdi se snizenou tvorbou moci byla velmi vzacné pozorovana krystalurie,
prevazné pri parenterdlni 16Cbe. Pr podavani vysokych davek amoxicilinu, je vhodné udrZovat dostatecny prijem tekutin a wdej moci, aby se snizila moznost amoxicili-
nove krystalurie. U pacientdl s katetry v mocovém méchyii ma byt pravidelné kontrolovana prlichodnost. Interference s diagnostickymi testy: ZvySené sérové a mocove
hladiny amoxicilinu mohou mit viiv na urcité laboratorn testy. Vzhledem k vysokeé koncentraci amoxicilinu v mogi jsou bézné faleSné pozitivnf vysledky chemickych metod.
Doporucuje se, aby pri testovani na pritomnost glukdzy v moci v prabghu 1échby amoxicilinem byly pouzity enzymatické glukdzooxidézové metody. Pritomnost amoxicili-
nu mize zkreslit vysledky testu estriolu u thotnych Zen. Interakee: Soucasné podavani probenecidu se nedoporucuje, nebot miize vést ke zvySenym krevnim hladi-
nam amoxicilinu. Soucasné podavani alopurinolu pri Iéché amoxicilinem miize zvysit pravdépodobnost vyskytu alergicke reakce. Tetracykliny a jiné bakteriostaticke Igky
mohou Interferovat s baktericidnimi Gcinky amoxicilinu. V odborné byly popsany pripady zvySeni mezindrodniho normalizovaného pomeéru u pacient(i dlouhodobg uziva-
jicich acenokumarol nebo warfarin a zaroven uzivajicich amoxicilin. Pri jejich soucasném podavani nebo po ukonCeni 1€Cby amoxicilinem musf byt peclivé monitorovan
protrombinovy ¢as nebo mezindrodni normalizovany pomer. Peniciliny mohou snizovat vyluGovani methotrexatu, coz miize vést k potencidinimu zvySeni jeho toxicity.
Fertilita, téhotenstvi a kojeni: Omezené (daje tykajicl se pouzm amoxicilinu v dobé téhotenstvi nenaznacup 2vySené riziko kongemtalmch malformaci. Amoxicilin je
v malych mnozstwch vy\ucovan do matefského mleka s moznym rizikem senzibilizace. Amoxicilin milze byt pouzit v t€hotenstvi a pii kojeni, pokud potencidini pfinos
prevazi potencidin rizika spojend s lécbou. Uginky na schopnost Fidit a obsluhovat stroje: Z4dné studie (cink(i na schopnost fidit a obsluhovat stroje nebyly
provedeny. Mohou se vSak objevit nezadouct Ucinky (napf. alergicke reakce, zavraté, kiece), kieré mohou ovlivnit schopnost fidit a obsluhovat stroje. Nezadoucl
ucinky: Nejcasteji hiaSenymi neiédoucimi Ucinky jsou prijem, nauzea a kozni vyrazka. Nezadoucf Ucinky pfipravku zaznamenané v priibghu klinickych studif a po uve-
denf pripravku na frh sefazené podle MedDRA systémove-organové klasifikace jsou uvedeny nize. Pro urcovani ¢etnosti nezadoucich Ucink( se pouziva nasledujict
terminologie: Velmi Casté (> 1/10); Casté (> 1/100 az < 1/10); méng Casté (> 1/1000 az < 1/100); vzacné (= 1/10 000 az < 1/1000); velmi vzacné (< 1/10
000); neni zndmo (na zaklade dostupnych Udajli nelze odnadnout). Infekce a infestace: Vaimi vzdcne: Mukokutanni kandiddza. Poruchy krve a lymfatického
systému: Velmi vzdcné: Reverzibilnf leukopenie (véetné neutropenie nebo agranulocytozy), reverzibilni trombocytopenie a hemolytickd anémie. Prodlouzeni doby kr-
vaceni a protrombinového Casu. Poruchy imunitniho systému: Velmi vzdcne: Zavaing alergicke reakce, vCeiné angioneurotického edému, anafylaxe, Serove ne-
moci a hypersenzitivni vaskulitidy;. Nenf zndmo: Jarisch-Henxheimerova reakce a hypersenzitivita spojend s akutnim korondmim syndromem (Kounistiv syndrom). Po-
ruchy nervového systému: Veimi vzdcne: Hyperkineze, zavraté a kiece; Neni znamo: Aseptickd meningitida. Gastrointestinalni poruchy: “Casts: Prijem
a nausea; "Meéne Casté: Zraceni; Velmi vzacné: S antibiotiky souvisejici kolitida (vCetné pseudomembrandzni kolitidy a hemoragicke Koltidy), Cemé zabarven jazyka,
kiery se zda byt ochlupeny Povrchové zbarveni zubi. Poruchy jater a Zluéovych cest: Veimi vzdcne: Hepaﬂtlda a cholestatickd Zloutenka. Mimeé zvySeni AST a/
nebo ALT. Poruchy kiize a podkozni tkané: *Casté: Kozni vyrazka; "Mené caste: Urtikarie a svedeni; Velmi vzdcné: Kozni reakee jako erythema multiforme, Ste-

vens-Johnsoniv syndrom, toxickd epidermalni nekrolyza, buldznino a exfoliativni dermatitida a akutni generalizovana exantematdzni pustuldza (AGEP). Poruchy ledvin
a mocovych cest: Veimi vzdene: Intersticialni nefritida, krystalurie. *Vy/skyt téchto neZddoucich Ucinki byl odvozen z Klinickyeh studlil zahmujicich celkem asi 6000
dospélych a défsky’ch pacient uZivajicich amoxicilin. Povrchove zbarveni zubl bylo hiaseno u déti. Dobra tstni hygiena mize pomaci zabranit vzniku zubniho zabarve-
ni, protoZe ho lze obvyke oastranit ¢isténim zubd, HidSeni podezieni na nezadouc Ucinky po registraci 1é¢ivého pripravku je dllezité. Umozfiuje to pokracovat ve sle-

dovani pomeéru prinost a rizik 1é¢iveho pripravku. /4dame zdravotnické pracovniky, aby hidsili podezreni na nezadouc ucmky na adresu: Statnf Ustav pro kontrolu IEGiv,
Srobérova 48, 100 41 Praha 10. Webové strénky: www.sukl.cz/nahlasit-nezadouci-ucinek. PFedavkovani: Piiznaky: Mohou se objevit gastrointestindlni pnznaky (jako
Je nauzea, zvraceni a prijem) a poruchy vodni a elektrolytové rovnovahy. Byla zaznamendna krystalurie po amoxiciinu zplisobujici v nékterych pripadech az rendini
selnani. U pacientl s poruchou rendinich funkef nebo u pacientd uzivajicich vysoke davky se mohou objevit kiece. Lecha intoxikace: Gastrointestinaini priznaky se IECi
symptomaticky s dlirazem na vodni a elektrolytovou rovnovahu. Amoxiciin miize byt odstranén z obéhu hemodialyzou. Velikost baleni: DUOMOX® 250: 20 thl,

DUOMOX® 375: 20 tbl, DUOMOX® 500: 20 tbl, DUOMOX® 750: 20 tbl, DUOMOX® 1000: 14 nebo 20 tol. Posledni revize textu: 7/2016. Jméno a adresa
drzitele rozhodnuti o registraci: Astellas Pharma s. . 0., Sokolovskd 100/94,186 00 Praha 8, Ceska republika. Registracni ¢isla; 15/270/93-A,B,C,DE/C.
Zptisob vydeje: \/ydej je vdzan na Iékarsky predpis. Zptisob hrazenl Lécivo je hrazeno z prostredkl verginého zdravotniho pojisténi. Podminky uchovavani: Pri
teploté do 25 °C, uchovavat v pivodnim vnitrnim obalu, aby byl pfipravek chrangn pred vinkosti. Pred pFedepsén(m pripravku se seznamte s Upnou informaci o 1écivem
pripravku: www.sukl.cz.
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Akacia Group, s.r.o. Medingo s.r.o.
Akademie klasické homeopatie, spol. s r.o. Merck spol. s r.o.
Alexion Pharma Czech s.r.o. NAOS CZECH REPUBLIC s.r.o.
Angelini Pharma Ceskd republika s.r.o. NORDIC Pharma, s.r.o.
Bella Bohemia s.r.o. Nutricia a.s.
Boehringer Ingelheim, spol. s r.o. Pfizer PFE, spol. s r.o.
Ceumed s.r.o. PIERRE FABRE MEDICAMENT, s.r.o.
ELVA Pharmass.r.o. Pinky Scrubs s.r.o.
FAGRON a.s. PROBIOTICS PROVITAss.r.o.
FERRING Pharmaceuticals CZ s.r.o. Rosenpharma a.s.
Gilead Sciences s.r.o. S & D Pharma CZ, spol. s r.o.
GlaxoSmithKline, s.r.o. Sanofi Pasteur GmbH organizacni slozka
HERO Czech s.r.o. Schwabe Czech Republic s.r.o.

STADA PHARMA CZ s.r.o0.
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SWISS PHARMA, spol. s r.o.
TEREZIA COMPANY s.r.o.
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Mary Kay
Mediclinic a.s.
Medicton Group s.r.o.

Medindex spol. s r.o. WALMARK, a.s.
MEDIALNI PARTNERI
>
Pediatrie ‘/4 % :.i IDS Ceska repubiika e GIRADA pr () L ékare
pro pl‘axi ‘/’; porta’l - d . www.prolekare.cz

PORADATELE DEKUJi UVEDENYM FIRMAM ZA SPOLUUCAST NA FINANCNIM ZAJISTENi KONGRESU



