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Revize incidence vrozenych srde¢nich vad v nasem regionu - Pavlicek J, Gruszka T.

Koarktace aorty aneb Stale ve stiehu - Gruszka T.

Détska kardiovaskularni problematika - kdy myslet i na genetika? — Hladikova A., Gfegofovd A, Gre¢malova D,
Silhanova E.

Casto nemocné dité a moznosti ovlivnéni imunity v primarni péci - Pecl J.
Piedstaveni Odborného lécebného ustavu Metylovice Moravskoslezského sanatoria, p.o. - Rumiskova G,
Weismannova M.

10.35-11.00 PRESTAVKA

Co se muze skryvat za otoky a bolestmi kloubt - Piskovsky T, Lajczykova L.

Otoky a bolesti kloubt - kazuistiky — Lajczykova L., Piskovsky T.

Kdy dité s horeckou odeslat k revmatologovi - Franova J., Mackd M., Schiller M.

Kozni projevy asociované s revmatickym onemocnénim - Mack M., Franova J., Schiller M.
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Vyvazena strava batolat a malych déti - myty a fakta - Bozensky J.
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14.50-15.20 PRESTAVKA

Uvod do mykobakteriologie — Svobodova J.
Mykobakteriézy v détském véku - Helesic J., Svobodova J,, Hol¢lkova A.
Mykobakteriézy - méné casta, méné znama onemocnéni (kazuistiky) - Svobodova J.

Faktory vedouci ke zpozdéni diagnézy nadorového onemocnéni u déti se solidnimi non CNS - Mudry P.
Dité po Iécbé zhoubného nadoru v ordinaci PLDD - co délat, a kdy a kam posilat - Bajciova V.
Vyznam éasné diagnostiky détskych nadorovych onemocnéni - Stérba J.
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POZNAMKY )

KARDIOLOGIE

MUDr. Jan Pavli¢ek, Ph.D., MUDr. Tomas Gruszka
Oddéleni détské a prenatélni kardiologie, Klinika détského lékafstvi FN Ostrava

Autofi sledujf vyskyt vyznamnych vrozenych srdecnich vad (VSV) v Moravskoslezském regionu
v poslednich 15 letech v populaci 177 378 Zivé narozenych déti. Vyznamna VSV je v souboru definovana
operaci nebo katetriza¢nim zékrokem do roku véku ditéte. Celkova incidence téchto VSV byla 3,8/1000
Zivé narozenych. Prenatdlné detekovano bylo v primeéru 53% VSV, v poslednich letech se zlepSenim
na 76 %. Pi prenatalné poznané vadé se 54% rodicl rozhodlo pro ukonceni gravidity. Srde¢ni vada se
vyskytla vétsinou jako izolované postizeniv 77 %, dale ve spojeni s genetickou abnormitou v 17% a ve
spojeni s extrakardidlni vadou s normalni karyotypem v 6%. Nejcastéjsi vyznamnou VSV byl defekt
komorového septa (0,6/1000), déle se VSV vyskytly v tomto sestupném potadi: defekt atrioventriku-
larnfho septa (0,5/1 000), Fallotova tetralogie a transpozice velkych tepen (0,4/1 000), koarktace aorty
a syndrom hypoplastického levého srdce (0,3/1 000), stendza plicnice a aorty, dvojvytokova pravé ko-
mora (0,2/1000). Pod 0,1/1 000 to byly tyto vady: atrézie plicnice, trojcipé a mitralni chlopné, Ebsteinova
anomalie, spolecnd komora, interrupce aortélniho oblouku a korigovana transpozice velkych tepen.

Ve sdélenf je podrobné analyzovan kazdy typ vady ve vztahu k prenatdlni diagnostice, extra-
kardidInimu postizeni, perinatalnimu a postnatalnimu prabéhu.

MUDr. Tom4as Gruszka
Oddéleni détské a prenatalni kardiologie, Klinika détského lékarstvi FN Ostrava

Koarktace aorty je tfetf nejcastéjsf kritickd vrozend srde¢nivada v novorozeneckém véku a druha nejcas-
t8j8i v kojeneckém veku. V typickém piipadé je lokalizovana v isthmu aorty v blizkosti Usti tepenné duceje.

V prevdzné vétsiné pripadd je zplsobena vnitini listou klenouci se ze stény aorty, vzacnéji
tubuldrnim zdzZenim aorty.

Poloha zUZeného segmentu aorty ve vztahu k Usti oteviené tepenné duceje tésna vyrazne
ovliviuje klinicky vyvoj této vady.

Preduktdlni lokalizace koarktace aorty miva kriticky pribéh, ktery zavisi na rychlosti uzavirani
duceje. Bez rychlého zdsahu se mulze velmi rychle rozvinout akutni srde¢ni selhdni s nasledkem
smrti ditéte. Juxtaduktaini koarktace aorty nemivéd imperativni kriticky prlbéh, mdze byt dlouho
klinicky néma. Musime na ni myslet u ¢asného vzniku hypertenze. U hemodynamicky vyznamného
zUzen( je rovnéZ tfeba elektivné provést chirurgickou korekci.

Soucasti sdelenf jsou kratké reprezentativni kazuistiky.

MUDr. Andrea Hladikova, Ph.D."2, MUDr. Andrea Gfegofova'?,
MUDr. Dagmar Greémalova' 2, MUDr. Eva Silhanova'2
'Oddéleni Iékafské genetiky, OLG FN Ostrava

2Lékarska fakulta Ostravské univerzity Ostrava

Uvod

Vrozené srdecni vady (VSV) patfi mezi nejcastéji se vyskytujici vrozené anomadlie v nasi populaci.
Prevalence pfi narozeni je cca 6 na 1000 zZivé narozenych déti. | pfes prudky rozvoj lékafské gene-
tiky z0stava pricina vzniku vétsiny VSV nejasna, aZ v 80 % je etiologie multifaktoridlni, jedna se

15.-16. Unor 2019 / VI. kongres Pediatrie pro praxi v Ostravé www.pediatriepropraxi.cz



NUTRICIA

NOVA PATENTOVANA GENERACE MLEK
NUTRILON S PREBIOTIKY A POSTBIOTIKY

NUTRICIA
NUTRICIA

utrilon. Nutrilon.

NUTRICIA

Nase unihatni -
Rombinace zivin ' msufshvm mighem
40 let prijhopnichého vyzRumu 2

RAEOUAL LS A YT LA
Mwmmmnnmhﬂmumuu

0. CHADOXENSIA VIV ,I
6 mésicil/mesiacov

< ,\—/ ~

UNIKATNi KOMBINACE ,‘“f\"“s‘

-
=15

PREBIOTIKA +

- Y
scGOS/ICFOS (9:1) POSTBIOTIKA SR

NP

BEZPECNOST A DOBRA TOLERANCE ¢

SPRAVNY RUST A VYVOJ®

PODPORA VYVOJE A SPRAVNEHO FUNGOVANI STREVNIHO IMUNITNIHO SYSTEMU ™

REFERENCE: 1. Boix-Amoros A, Collado MC, Mira A. Relationship between Milk Microbiota, Bacterial Load, Macronutrients, and Human Cells during Lactation. Front Microbiol 2016;7:4921 2. Mullié C,
Yazourh A, Thibault H, Odou MF, Singer E, Kalach N, Kremp O, Romond MB. Increased poliovirus-specific intestinal antibody response coincides with promotion of Bifidobacterium longum-infantis and
Bifidobacterium breve in infants: a randomized, double-blind, placebo-controlled trial. Pediatr Res 2004;56:791-5 3. Indrio F, Ladisa G, Mautone A, Montagna O. Effect of a fermented formula on thymus size
and stool pH in healthy term infants. Pediatr Res 2007;62:98-100 4. Campeotto F, Suau A, Kapel N, Magne F, Viallon V, Ferraris L, Waligora-Dupriet , AJ, Soulaines P, Leroux B, Kalach N, Dupont C, Butel
MJ. A fermented formula in pre-term infants: clinical tolerance, gut microbiota, downregulation of faecal calprotectin and up-regulation of faecal secretory IgA. Br J Nutr 2011;105:1843-51 5. Herrera AR,
Ludwig T, Bouritius H, Rubio RP, Mufioz A, Agosti M, Lista G, Corvaglia LT, Navero JL. OP-18 The Combinaton of scGOS/IcFOS and fermented infant formula softens stools of infants compare to unfermented
infant formula without scGOS/IcFOS. J Pediatr Gastroenterol Nutr 2015;61:516-7 6. Rodriguez-Herrera A, Abrahamse-Berkeveld M, Alles M, Bouritius H, Rubio RP, Mufioz A, Agosti M, Lista H, Corvaglia LZ,
Navero JLP. A partly fermented infant formula containing scGOS/IcFOS supports adequate growth in healthy, term infants: the life study. J Pediatr Gastroenterol Nutr 2016b;62:Abstract N-O-010 (p 658-9)

DULEZITE UPOZORNENI: Kojeni je nejprirozengjsim zplisobem v'yi\vy kojencu. Kojeneck'a' vyziva by méla byt pouzivana na doporuceni lékare. Zplsob pouziti a dalsi informce na www.nutriklub.cz
a na infolince: 800 110 000. Potravina pro zvl&stni vyzivu. MATERIAL PRO ODBORNOU VEREJNOST. 06,/2018. BF311732.

200

Pfripravme je do zZivota




POZNAMKY )

KARDIOLOGIE

o kombinaci genetickych faktord a negativnich vlivi zevniho prostiedi u predisponovaného jedince.
Mensi &dst VSV a postizenf kardiovaskuldrniho aparatu ma kauzalni genetické pficiny. Genetickymi
pficinami mohou byt jednak zmény chromozom (aneuploidie, polyploidie, strukturnia numerické
chromozomové prestavby), tak také mutace v jednotlivych genech zapojenych do procesu vzniku
a vyvoje srdec¢nich struktur. Téchto gen( a jejich variant, které jsou asociované s rozvojem izolova-
nych i syndromovych vrozenych srde¢nich vad, je popsano mnoho set a neustale pfibyvaji dalsi.
Vrozené srdec¢ni vady, kardiomyopatie, srde¢ni arytmie, skupiny dédi¢nych poruch vaziva a nemoci
spojenych s tvorbou aneuryzmat a aortélnich disekci patfi do skupiny geneticky heterogennich
poruch, u nichZ je popisovano vyznamné fenotypové a genetické prekryti.

Genetické priciny VSV

Cést VSV je asociovana s dalsimi vrozenymi vyvojovymi vadami, které tvofi dobfe definovany
a charakteristicky syndrom. Z chromozomalnich aberaci je nej¢astéjsi Downdv syndrom (trizomie
21), Edwardsiv syndrom (trizomie 18) a syndrom Patau (trizomie 13). Turnerdv syndrom u divek
(monozomie 45,X, nebo v mozaikové formé) mize byt asi u 20% spojeny s koarktaci aorty nebo
aortalnf stendzou. K vzacnéjsim chromozomalnim abnormalitdm asociovanych s VSV patfi tetrazo-
mie 22p - cat eye syndrom (totaIni anomalni navrat plicnich Zil), tetrazomie 12p - Pallister Killian
syndrom (nejcastéji defekt komorového septa). Z mikrodele¢nich syndromU nejcastéjsim v asociaci
k VSV patii mikrodelece 22q11.2 (DiGeorgelv syndrom), pacienti maji tzv. konotrunkalni vady typu
Fallotovy tetralogie nebo defektu komorového septa, Williams-Beuren syndrom (mikrodelece
7q11.23), kde z kardidlniho postiZzeni pfevaZuje supravalvarnf aortalni stendza. Pacienti se syndromem
Smith-Magenis (mikrodelece 17p11.2) mivaji atrioventrikuldmi septaini defekty. Pacienti se syndromem
Alagille maji az v 90% periferni stendzu vétvi plicnice, mensi ¢ast ma Fallotovu tetralogii. U syndromu
Jacobsen (mikrodelece 11g24.1) ma VSV 56 % pacientl (komorovy defekt, obstrukéni vady levého
srdce, hypoplastické levé srdce). Z komplexnich postizeni s mnohocetnymi defekty jsou kardidini vady
soucasti syndromu VACTERL (Vertebral defects, Anal atresia, Cardiac anomalies, Tracheo-Esophageal
fistula, Renal anomalies, Limb defects). U CHARGE syndromu (Coloboma, Heart defect, Atresia choanae,
retardation of Growth and development, genital anomalies, Ear abnormalitis, mutace v CHD7 genu,
8012) ma 30% détii srde¢nivadu (oteviena ducej, defekty sept, Fallotova tetralogie). Z monogennich
onemocnéni ve spojitosti s vrozenymi vadami srdce je v pediatrii nej¢astéjsi syndrom Noonanové (NS),
vyskyt az 1:1000, ktery patfi do skupiny tzv. RASopatii. Kromé NS se sem fadi kardio-facio-kutanni
syndrom (CFCS), Costello syndrom (CS), neurofibromatosis 1T — Noonan syndrom (NFNS), syndrom
Leopard a dalsi, ndzev vyplyva z objeveni zarodecnych kauzalnich mutaci v nékterém z gend PTPNT],
SOST, RAFT, RITT, KRAS, NRAS, HRAS, BRAF, MEKT, MEK2, CBL, NFT a SPRED a dalsich, kodujicich proteiny par-
ticipujicf ve spole¢né RAS/MAPK signalizacni kaskadé. Dédi¢nost je autozomalné dominantni's velkou
¢asti vzniku de-novo a s mimotadnou variabilitou exprese (gen PTPN11, v 40-50 % dlsledkem mutace
vznikaji pulmondlini stendzy na zékladé myxomatozni degenerace, mutace v genu SOST, RAFT v 5-8 %
vedou zejména k hypertrofické kardiomyopatii). Casty vyskyt srde¢nich vad, az u 75% jedinc@, méa
Holt - Oram syndrom (,Heart-hand syndrome”, atriodigitaIni dysplazie), ktery je spojeny s vyznamnymi
defekty koncetin, ze srdec¢nich vad az 75 % déti ma defekty sifiového/komorového septa, piicinou je
mutace genu TBX5 na chromozomu 12q24.1, ktery hraje ddleZitou roli jednak pfi vyvoji srdce (separace
vyvijejiciho srdce na 4 oddily) a zéroven hornich koncetin (vyvoj kostf paze a ruky). Koarktaci aorty
mUzou mit pacienti se syndromem Kabuki. Vzacnéjsi jsou Ellis van Creveldtiv syndrom (chondro-
ektodermalni dysplazie, genovy defekt na chromozomu 4p16) je charakterizovan postizenim kostf,
50-60% postizenych jedincl ma srdec¢ni vadu, nejcastéji defekt sifového septa. Syndrom Mowat-
Wilson (genovy defekt 2g22, oblast ZFHX1B), srde¢ni postizeni se vyskytuje v rlizné sifi od sifiového
defektu po atrézii plicnice. Watsontiv syndrom se projevuje mensim vzrlstem, mentéini retardaci
a vyskytem skvrn bilé kdvy na kizi, srde¢ni vadou je pulmondlini stendza.

Z dédi¢nych poruch metabolismu (DPM) se kardidIni postizeni vyskytuje u stfddavych nemodi,
zejména u skupiny mukopolysacharidéz a glykogendz, kde kardiomyopatie vznikajf ndsledkem
hromadéni patologického substratu nejc¢astéji v oblasti chlopni nebo v srde¢nim svalu (M. Pompe).

15.-16. Unor 2019 / VI. kongres Pediatrie pro praxi v Ostravé www.pediatriepropraxi.cz
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KARDIOLOGIE

Ke kardiomyopatiim muzou vést i poruchy beta oxidace mastnych kyselin, dédi¢né poruchy glyko-
sylace a organické acidurie. Kazd4 kardiomyopatie doprovézena zvracenim, letargif, hypoglykemif,
rabdomyolyzou a zndmkami metabolické dekompenzace by méla vzdy vést k podezfeni na DMP!
Pficinou Smith-Lemli-Opitz syndromu je defekt v syntéze cholesterolu, kromé malého vzristu,
mikrocefalie a psychomotorické retardace se vyskytuji srde¢ni vady (defekt sinového a atrioven-
trikuldrniho septa).

Velkou skupinou pacientd, ktefi vyzaduji dispenzarizaci détskym kardiologem, jsou pacienti
s hypermobilitou. Jedna se o heterogenni skupinu dédiénych onemocnéni pojivové tkdné,
kde mutace kauzalnich genti zpGsobf poruchu tvorby a funkce proteind vazivové matrix. Radi se
sem Marfantv syndrom (mutace genu FBNT, na chromozomu 1521, porucha tvorby proteinu
fibrillinu-1 a dalsich gend), ktery kromé napadnych koncetinovych znak(, postizeni o¢ni ¢ocky
a facidlni dysmorfie postihuje cévni a chlopenni systém (nejobavanéjsi komplikaci je aneuryzma
aorty). TAAD (Toracic aortic aneurysms and aortic dissections) je ndzev pro skupinu onemoc-
néni projevujici se lokalizovanym rozsifenim aorty (aneuryzma), resp. rupturou aorty (disekce)
a v dnesni dobé je zndmo nékolik gent kodujicich fibrillin-1 a prokolagen 1ll, které Ize pokla-
dat za predispozi¢ni k tomuto onemocnéni. Déle sem patfi Loeys-Dietziiv syndrom, skupina
Ehlers-Danlosova syndromu (EDS) a dalsi vzacnd onemocnéni ze skupiny kolagenopatii. EDS
charakterizuje hyperelasticita a fragilita k(ze doprovézena hypermobilitou kloubd, ¢asty je vyskyt
prolapsu mitrdlni chlopné, pfi¢inou jsou mutace genu COL3AI, nejzavaznéjsi kardiovaskuldrnf
komplikace se vyskytuji u vaskuldrni formy EDS (typ IV), kdy dochazf ke spontannim rupturdm
velkych a stfedné velkych arterif.

Dédicné kardiomyopatie zahrnuiji hypertrofickou kardiomyopatii (HCM), dilata¢ni kardiomyopatii
(DCM), restrikeni kardiomyopatii (RCM), arytmogennf kardiomyopatii pravé komory (ARVC), katecholami-
nergni polymorfniventrikuldrmi tachykardii (CPVT) a non-kompaktni kardiomyopatii (LVNC). Vy3etiuje se
i Danonova a Fabryho choroba, Barth@v syndrom a hereditarni amyloidéza s defektem transthyretinu.
Dédicné kardiomyopatie jsou obecné povazovany za monogenni choroby a do soucasnosti byly po-
psany stovky DNA variant ve vice jak 84 genech, které byly asociovany s témito chorobami. Postizeni
genl pro kontraktilnf proteiny mize zpUsobit vznik hypertrofické kardiomyopatie. U 30-40% pacientd
s timto onemocnénim je abnormalita gend pro tézky fetézec 3-myozinu, chromozom 14qT, déle jsou
popsany patologie gent pro troponin T na chromozomu 1931, a-tropomyozin na chromozomu 1592
a dalsi. Familidrni forma se vyskytuje u vice nez 25 % dilatacnich kardiomyopati.

Primdrni elektrické onemocnéni (PED) srdce zahrnuje skupinu rozmanitych syndromd véetné
syndromu short QT (SQTS), Long QT (LQTYS), syndromu ndhlého umrtf (SIDS), Brugada syndromu
(BRS), ¢asného repolariza¢niho syndromu (ERS), a katecholaminergni polymorfni ventrikuldrni ta-
chykardie (CPVT). Kazd4 z téchto poruch muze predurcovat vyvoj komorové arytmie (tj. polymorfni
ventrikuldrnf tachykardie, torsade de pointes, obousmeérné komorové tachykardie), kterd se mize
zvrhnout do ventrikuldrni fibrilace, ¢asto vedouci k nahlé srde¢ni smrti.

MozZnosti genetického vysetieni

Z3kladem genetického vysetreni je podrobnd osobnii rodinnd anamnéza. U pacient( s jasné
familidrnim vyskytem srde¢ni vady nebo podezienim na konkrétni syndromické onemocnéni
se nabizi cilené vysetient: klasické vysetfeni chromozomU stanovenim karyotypu, vysetfeni mik-
rodele¢nich syndromd metodikou FISH nebo MLPA, cilena detekce monogenniho onemocnéni
(RASopatie, Marfan), pfi nejasnych nélezech se indikuje vysetfeni microarray SNP analyzy event.
celogenomové vysetieni array CGH pfi mnohocetném postizeni, vysetfeni DMP pfi podezieni na
dédi¢nou metabolickou poruchu. Suverénni diagnostikou je analyza DNA pouzitim vybranych
genl v rdmci tzv. panelu gend. Panel geni onemocnéni pojivovych tkdni zahrnuje mnozstvi
genl podilejicich se na dg. Marfan sy, Loeys-Diez sy, Arterial tortuosity sy, Beals-Hecht sy, Cutis laxa,
bikuspidalni aortaini chlopen, EDS, FTAAD (familidrni aneuryzma a disekce hrudni aorty), Lujan-Fryns
sy, Moya-moya nemoc, Sphrintzen-Goldberg sy, Weill-Marchesani sy a dalsi. Panel gend kardioge-
netika umoznuje diagnostiku obrovského mnozstvi genll podilejicich se na etiopatogenezi vzniku

www.pediatriepropraxi.cz



E-LEARNING

Tuky a jejich vyznam

Ve vyzive

2 Q 2x2 QZXZOOKE

KURZY KREDITY VOUCHER
I ) k ) L

N~

Studujte z pohodli domova.

Zhlednéte videa, spravne odpovezte na testove otazky
a ziskejte darkové poukazy a kredity CLK.

Pristup na kurzy je pro vSechny uzivatele zdarma,
stacCi se zaregistrovat.

www.tukyvevyzive.cz

MOLLERS



POZNAMKY )
AKTUALITY V PEDIATR

kardiomyopatii, Alstrom sy, amyloidézy, Barth sy, Brugada sy, Cantu sy, familidrni short QT sy, long
QT sy, sick sinus sy, idiopaticka sklerdza srde¢ni pojivové tkdné, katecholaminergni polymorfni ko-
morové tachykardie, skupina gent nahlé srde¢ni smrti, syndromu nahlého umrti kojence, Timothy
sy, skupina RASopatif a dalsi.

Problémem zejména interpretace zjisténych genetickych nélezd z vysetieni panelu gent ale
je, Ze Casto byvaji nalezeny varianty neznamého vyznamu, u kterych nelze s jistotou rozhodnout
0 jasné mife patogentity (tzv. VOUS — variants of uncertain/unknown significance); dal$im svizelem
je, Ze i monogenni choroby vykazuji znacnou heterogenitu a variabilni penetranci a expresivitu,
takze stejny fenotyp muze byt zpUsobeny rlznymi mutacemi v rdznych genech, a naopak, stejny
genotyp mUze mit za nasledek rlizny fenotypovy klinicky obraz (riznd mira projevi a rdznd mira
zavaznosti kardidIniho postizen(iv ramci stejné rodiny).

V molekuldrnf diagnostice dédi¢nych kardiologickych onemocnéni spolupracujeme kromé
vlastni cytogenetické a DNA laboratofe i s fadou $pickovych laboratofi, nej¢astéji s Cytogenetickou
laborato¥f Brno-Veveti, laboratofemi Agel Novy Ji¢in, s UBLG Praha 2. LF UK a FN Motol, Oddélenim
lékaFské genetiky FN Brno, pfi podezieni na vrozené poruchy metabolismu s UDMP 1.LF UK a VFN Praha.

V moderni diagnostice se uplatruje zejména molekuldrné genetickd analyza metodikou NGS
(next generation sequencing), kde se vysetfuje tzv. panel gent pro kardiovaskuldrni onemoc-
néni, analyza se zamétuje na detekci selektovanych cca 150-160 genii asociovanych s dédi¢nou
predispozici k vyvoji vrozenych srdec¢nich vad, kardiomyopatif, srde¢nich arytmii, RASopatii a TAAD.
Seznam selektovanych genti panelu gen( kardiologickych onemocnéni je dostupny napf. na
http://www. http://www.cytogenetika.cz/vysetreni/cz/169/dedicna-onemocneni-srdce/ a/nebo
na https://www.agellab.cz/zdravotnici/zadanky/zadanka-genetika-s.pdf.

Zdvér

Vétsina VSV je izolovanym nélezem u jinak zdravého ditéte a kromé vysoce kvalitni péce dét-
skych kardiologl nevyzaduje dalsi diagnosticky algoritmus. Nékteré VSV ale mohou byt soucasti
poruchami rdstu, neprospivanim, poruchami psychomotorického vyvoje a svalového tonu, vy-
raznou hypermobilitou/hyperelasticitou kdze, obezitou, zménami na kizi a dalsimi organovymi
anomaliemi (onemocnénf ledvin, urotraktu, endokrinni nemoci, zmény na mozku, atd.). Nékteré
srdec¢ni vady charakterizované mechanickou a/nebo elektrickou dysfunkci srde¢niho svalu, jsou
asociovany s vysokou morbiditou a mortalitou, a jsou zndmym rizikovym faktorem pro vznik nahlé
srdecni smrti. Moderni genetika diky technologii NGS vysetfeni vybranych gent participujicich na
vzniku kardiovaskuldrnich onemocnéni tak vyznamné pfispivd k objasnéni priéin téchto zdvaznych
poruch. Na zdkladé prediktivniho genetického vysetfeni umozniuje identifikaci dalsich rizikovych
jedincl v rodiné jesté v presymptomatickém stadiu.

MUDr. Jakub Pecl
Pediatricka klinika FN Brno

Zejména v sezdné respiracnich infekci tvofi tzv. ,¢asto nemocné déti” velkou ¢ast pacientl
oSetfovanych v praxi praktického détského Iékare. Na vyssi nemocnosti nebo komplikovaném
pribéhu infekci u déti se mohou podilet i relativné vzacné stavy vyzadujici specifickou péci dle
zakladniho onemocnéni: primdrni a sekunddrni imunodeficity. Proto komplexni posouzeni stavu
kazdého konkrétniho pacienta pfed zahajenim pfipadné imunomodulace a respektovani zasad
tykajicich se jejiho podavéni je vzdy zakladem bezpecné a Ucinné imunomodulace.
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V soucasné dobé je na trhu k dispozici celd fada pfipravkl s deklarovanym imunomodula¢nim
Uc¢inkem pro snizeni zejména respiracni nemocnosti. Registrované 1écivé pfipravky maji ucinky
doloZené seriéznimi dvojité zaslepenymi kontrolovanymi studiemi. Jiné misto zaujimaji potravinové
doplnky, u kterych je pfi doporuceném davkovani zaru¢ena pouze neskodnost. U fady z nich neni
Uc¢innost dolozena studiemi dle pravidel mediciny zaloZzené na dlikazech. Ve svém sdéleni uvadim
pfehled imunomodulagnich pfipravkd pouZitelnych v primdrni praxi se zaméfenim na vysledky
aktudlné dostupnych klinickych studif.

Bc. Gabriela Rumiskova, Bc. Martina Weismannova

Détska lécebna se nachdzi v malebném prostredi na Upati Beskyd v obci Metylovice. Lé¢ebné
procedury, vyuka, ubytovanf a stravovan( jsou poskytovény v uzavieném komplexu vzajemnée
propojenych budov.

Lécebné pobyty jsou urteny détem ve véku do 18 let a jsou hrazeny z vefejného zdravotniho
pojisténi. Détem do 6 let hradi zdravotni pojistovna také doprovod rodice. Pii nastupu absolvuje
dité vstupnf Iékafské vysetfeni za pfitomnosti rodice a lékaf pfedepise individualni 1é¢ebny plan.
Béhem pobytu nasleduji kontrolni vysetreni, pfi ukonceni [é¢by vystupni kontrola. Kazdy rodic¢
obdrzi propoustéci zpravu pro vysilajiciho lékare. Béhem Iéc¢ebnych pobytl je zajisténa nepfretrzita
sluzba lékafe a zdravotnich sester. Soucasti [éCebny je pediatrickd a alergologickd ambulance se
zaméfenim pro ambulantni klienty.

Co lé¢ime:

nemoci dychaci soustavy

nemoci pohybového Ustrojf

obezitu a nadvéhu

neurologické onemocnéni

Dale poskytujeme:

ambulantn{ léCebnou péci pacientdm s alergickymi a imunologickymi onemocnénimi
ambulantni lé¢ebnou péci praktického lékare pro déti a dorost

ambulantni rehabilitacni péci

hirudoterapii (Ié¢ba pijavicemi)

rehabilitace a masaze, bazén, saunu, solnou jeskyni

vysetfen/ pfistrojem InBody — diagnostika a analyza lidského téla

Détem je v [éCebné poskytovana komplexni péce. Skupinové cviceni, mickovani hrudniku,
Kneipplv chodnik, opici drdha, inhalace, solnd jeskyné, sauna, motska lazen, sucha vana, terapie
metodou Bemmer, vodolécba (bazén, whirpool). Pozornost je vénovana i neurologickym pacientdm,
kterym také nabizime Bobath koncept, Vojtovu ¢i Kabatovu metodu, elektroterapii a magnetote-
rapii, laser atd. LéCebna je vybavena pfistroji pro pohybové aktivity — rotopedy, steppery, bézecké
pasy, orbitrek. Déti maji moznost celorocné vyuzivat nové upravenou zahradu a hfisté k rdznym
pohybovym aktivitdm ¢i odpocinku nebo okolni kopce k delsim vychazkdm a vyletim spojenym
s poznavanim pfirody. V letnim obdobi je k dispozici venkovni bazén a piskovisté. V Ié¢ebné je
matefska a zakladni Skola. Vyuka je pfizpdsobena lé¢ebnému reZzimu a navazuje na vyuku zakladni
skoly v rozsahu 1.-9. ro¢nikd, ze které dité prichazi.
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MUDr. Tomas Piskovsky, Ph.D., MUDr. Lenka Lajczykova
Klinika détského Iékafstvi, LF OU a FN Ostrava

S otoky a bolestmi kloubl se mdzeme setkat u déti v kazdém veéku. Revmatickd onemocnéni
predstavuji jen mensf ¢ast z jejich pficin. Diagndzu juvenilnf idiopatické artritidy stanovujeme per
exclusionem, tj. po vyloucenf celé fady jinych onemocnéni, kterd jsou u déti doprovazena otoky i
bolestmi kloubU. Je potfebné odlisit pouhou bolestivost kloubu (artralgie) od skute¢ného zanétlivé-
ho postizeni kloubu (artritida). Pfi artritidé musi byt pfitomny objektivni znamky kloubnfho zanétu:
otok kloubu dany vypotkem ¢i synovidlni proliferaci, anebo alespor dva z téchto pfiznakl: zvysena
kozni teplota nad kloubem, bolestivy pohyb a omezeni rozsahu pohybu v kloubu. Artralgie byvaji
nékdy mylné povazovény za artritidu, naopak je podstatny fakt, ze i normalni zdkladnf laboratorni
parametry nevylucuji pfitomnost zanétlivého kloubniho onemocnént.

Pri vysetieni ditéte s otoky ¢i bolestmi kloubt je dilezité nejen peclivé vysetieni pohybového
aparatuy, ale i podrobny odbér anamnézy a celkové vysetfeni ditéte. Vanamnéze patrame po
rodinném vyskytu revmatickych ¢i jinych autoimunitnich onemocnéni, v osobni anamnéze pak
po predchozim Urazu, infek¢nim onemocnéni, ockovani ¢i prisati klistéte. Je nutné se zaméfit i na
mozné mimokloubni projevy koznf a slizni¢ni, a déle cilené patrat po celkovych potiZich ditéte jako
je Unava, horetka, nechutenstvi ¢i hubnuti.

Pokud je pfitomna vyrazna diskrepance mezi tizi bolesti kloubu ¢i koncetiny ditéte na strané
jedné a jen minimalnimi projevy synovitidy na strané druhé, je potfeba vzdy zvazovat i jind one-
mocneéni, véetné onemocnéni malignich.

Ve sdélenibude probréana zékladni diferencidlné diagnosticka rozvaha u nejc¢astéjsich onemoc-
néni v détském véku, kterd vedou k otokdim ¢i bolestem kloubd.

MUDr. Lenka Lajczykova, MUDr. Tomas Piskovsky, Ph.D.
Klinika détského Iékafrstvi, LF OU a FN Ostrava

Predmétem sdélenti je souhrn kazuistik pacientt ambulantné osetfenych nebo hospitalizovanych
na Klinice détského lékarstvi FN Ostrava pro otoky a bolesti kloubU. Prezentovani pacienti méli na po-
¢atku podobné kloubni potize, avsak nakonec u kazdého z nich bylo diagnostikovéno jiné onemocnént.

Rozhoduijici pro stanoveni spravné diagnézy je odbér anamnézy a peclivé vysetfeni pacienta
se zaméfenim na mimokloubni pfiznaky. Nesmi byt opomijeny ani zakladni zobrazovaci metody.
Vstupni laboratorni vysetieni je vhodné zacilit zvIasté na zjisténi miry zanétu (FW, CRP) a posouzeni
mozné pocinajici hemoblastdzy (KO + diff. mikroskopicky).

Je nutné brat v potaz, Ze pozitivita autoprotildtek nemusi vzdy znamenat probihajici autoimu-
nitni onemocnéni a naopak, negativni zdkladni laboratorni parametry vzdy nevylucuji probihajici
zanétlivy proces.

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

Zvysena télesna teplota je u déti nejcastéji spojena s infekcemi respiracniho, urogenitalniho ¢i
gastrointestindlniho systému. Davody, pro¢ horecka nereaguje na béznou lé¢bu nebo se objevuje
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opakované, mohou byt rlizné: 1. infekéni, zapticinéné neobvyklymi patogeny (v¢. HIV), imunode-
ficitem ¢i anatomickou dispozici, 2. malignity, zejména akutni lymfoblastickd leukemie, lymfom,
neuroblastom atd. 3. systémovd zanétliva onemocnéni nerevmaticka, napfiklad idiopatické stfevni
zanéty, i revmaticka, pfedevsim systémova forma juvenilni idiopatické artritidy, systémovy lupus
erythematodes a vaskulitida, hl. Kawasakiho nemoc, 4. autoinflamatorni nemoci (napt. PFAPA
syndrom ¢i monogenni horecky).

V pfednésce budou prezentovany nejcastéjsi revmatickd onemocnéni, provazend horeckou:

Systémovd forma juvenilni idiopatické artritidy (JIA) je charakteristické atakami vysoké ho-
recky, které trvaji minimalné 2 tydny, vétsinou se objevuji 1-2x denné (tj. nejsou setrvalé), byvajf
provézené prchavym makuléznim exantémem. Casto byvé pfitomna generalizovana lymfadenopatie
a serozitida. Zanét kloubd se mUze objevit az v pribéhu onemocnéni. Byva zvysend zanétliva aktivita
vC. extrémné vysokého ferritinu v séru. Jiz na zacatku tohoto onemocnéni se mize objevit tézka
Jreakce” imunitniho systému — syndrom aktivace makrofagl (MAS). Jednd se o tzv. ,cytokinovou
boufi’, kterd mize bez [écby vést az k celkovému selhdni organismu a smrti. V pifpadé podezreni
na systémovou formu je proto nutné pacienta co nejdfive odeslat na specializované revmatolo-
gické pracovisté. Kawasakiho nemoc je vaskulitida, postihujici cévy stfedniho kalibru, vyskytuje
se hl. u déti mezi 6 mésici a 5 roky véku. Setrvald horecka byvé provazena vyrazkou, zménami na
sliznici dutiny Ustni a rtech, nehnisavou konjunktivitidou a krénf lymfadenopatii. V rdmci prevence
vzniku aneuryzmat véncitych tepen je dilezitd 1é¢ba intravenozné podanymi imunoglobuliny,
nejlépe do 10. dne od zacétku teplot. Povédomi o PFAPA syndromu (periodické horecka, aftozni
stomatitida, faryngitida, kréni lymfadenopatie) je jiz mezi lékafi na dobré Urovni. Nutné je vyloucit
zejména opak. streptokokové anginy ¢i imunodeficit. Sledovani je mozné i u praktického pediatra.
Na vzacné vrozené monogenni periodické horecky, které vyZzaduji specidlni1écbu, je tfeba myslet
hlavné u stavll provazenych vyrdzkami, konjunktivitidami, bolestmi kloubU, nedostatecné reakci
na kortikoidy, za¢atku v kojeneckém véku atd.

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

Kozni projevy jsou jednim z nejcastéjsich mimokloubnich symptom détskych revmatickych
onemocnéni. Nenfvzacné, Ze jsou jiz prvnim pfiznakem téchto zavaznych nemoci, a proto je jejich
znalost pro v¢asnou diagnostiku velice dUleZita. V pfednasce je pozornost vénovana zejména koznim
piiznaklm juvenilni dermatomyozitidy (JDM), systémového lupus erythematodes (SLE) a systémové
formy juvenilnf idiopatické artritidy (sJIA).

Nize uvedena tabulka uvadi vycet typickych klinickych koznich projevl u jednotlivych one-

mocnéni.

Projevy Onemocnéni

Makulopapuldzni exantém pfi teploté
Exantém na trupu, erytém dlanf a plosek,
olupovani kiize koneckd prstd
Gottronovy papule, podkozni kalcifikace

Systémova forma juvenilni idiopatické artritidy
Kawasaki syndrom

Juvenilni dermatomyozitida

Psoridza

Specificka vyrazka
Skleréza kiize
Podkozni uzly
Fotosenzitivita
Teleangiektédzie
Digitalni ulcerace
Alopecie

Raynauddv fenomén
Erythema nodosum
Livedo retikularis
Exantém u novorozence
Hmatna purpura

Psoriaticka artritida, nezadouci Uc¢inek nékterych biologik
SLE, dermatomyozitidy, lymska choroba
Systémova ¢i lokalizovana sklerodermie
Revmat. artritida, revmat. horecka, dnavé tofy
Systémové choroby pojiva, zejména SLE, JDM
Limitovana forma sklerodermie

Systémova sklerodermie

Systémové choroby pojiva, zejména SLE
Systémova sklerodermie, SLE

Sarkoiddza, reaktivni artritidy
Antifosfolipidovy syndrom, SLE
Novorozenecky lupus

Henoch-Schonleinova purpura
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MUDr. Bc. Michal Ptacek

Oddéleni pediatrické a resuscitacni péce, Klinika détského lékafstvi
Fakultni nemocnice Ostrava

Zdravotnicka zachrannd sluzba Moravskoslezského kraje

Fakulta bezpeénostniho inzenyrstvi Vysoké Skoly banské, Ostrava

Viystupriovand alergickd reakce nebo jeji nejvaznéjsi forma — anafylakticky Sok — je nahlym sta-
vem, U kterého by méla byt ve prospéch pacienta zahdjena Ié¢ba jiz v ordinaci jesté pred pfijezdem
zdravotnické zachranné sluzby. Anafylaxe mize postihnout pacienty v kterémkoli véku, spoustéci
noxy mohou byt rlizné a nastup mUze byt ndhly i zpocatku pliZivy.

Alergif se rozumf nepfiméfend reakce imunitnfho systému a do organismu vstoupivsi latku —
vstup alergenu je nejcastéji alimentarni cestou nebo hmyzim bodnutim, ale moznosti vstupu je
vice —inhala¢né, lokalné, podanim léciva. ..

Na Urovni tkadni dochazi k vyplaveni medidtord zanétu, degranulaci zirnych bunék atd. V praxi
k patologickému nalezu pfispiva zejména rychld extravazace tekutiny do tfetiho prostoru. Pacient
v anafylaktickém soku bude hypovolemicky, hypotenzni, dusny, opoceny a vystraseny, dle tize
stavu s rzné vyjadfenou poruchou védomi — celkové pfiznaky. Z lokdlnich projevd mizeme
nachdzet otoky, koZnf eflorescence a zpravidla je zasazen i GIT, pfestoZe to pacient vétsinou
nedava do souvislosti.

Pro diagnostiku v ambulanci postaci nejcastéji spravné odebrana anamnéza. Paraklinicka vy-
Setfeni nebyvajl v ambulancich statimové dostupna a pfi znalosti kliniky a anamnézy se bez nich
obejdeme. Lé¢bu musime u vézné reakce zahajit casné a zavolat ZZS na lince 155.

Z3kladem |éCby je odstranéni vyvoldvajici noxy, je-li to mozné (odstranénf zihadla), elevace
koncetin (volum) a nasledné farmaka. Hlavnim lékem je adrenalin podany intramuskularné. Az na
dalsich mistech je zajisténi zilntho vstupu, hrazeni volumu, podani antihistaminika a kortikosteroidd
- oboje intravendzné. Zahéjime oxygenoterapii, dle situace si mdzeme pomoci i napf. fyzikélnich
chlazenim otoku. Podanf injekce kalcia apod. je povaZovano za obsoletn.

Pacient se zavaznou alergickou rekci s celkovymi projevy bude sméfovan zdravotnickou za-
chrannou sluzbou na pracovisté s jednotkou intenzivni péce, u obéhové nestabilnich pacientl se
selhavanim vitalnich funkci ¢i nutnosti fizené ventilace pak na adekvatni specializované pracovisté.

doc. MUDr. Michal Hladik, Ph.D." 2, MUDr. Rudolf Vronsky?,

doc. MUDry. Leopold Pleva, CSc.?, MUDr. Bofek Travnicek’,

MUDr. Tomas Zaoral, Ph.D.!, Mgr. Lucie Martinkova', Bc. Pavlina Friedelovad',
Bc. Marcela Michalikova’

Klinika détského lékarstvi LF OU FN Ostrava

2Katedra pediatrie a neonatologie LF OU

3Klinika traumatologie LF OU a FN Ostrava

Urazovy insult si trvale udrzuje prvni misto v piicindch morbidity a mortality v détské populaci.
Akcentovanym rizikem, které dité ohrozuje trvalymi nasledky a Umrtim, je polytrauma. Definuje
se jako soucasné postizeni nejméné dvou télesnych systém, z nichz postizeni alespon jednoho
ohrozuje zakladni vitélni fukce (ventilace, krevni obéh, centrdlni nervovy systém). Polytrauma
charakterizuje komplexnost jak ze strany postizeného (polytrauma postihuje cely organismus),

vediatriepropraxi.cz



tak i z pohledu péce o postizeného (zdsada mezioborovosti). Polytraumata se v CR koncentruiji
do traumatologickych center. Détskych center je ustanoveno 8 s rovnomérnym pokrytim. Musf
splfovat kriteria zajisténi komplexni péce.

Riziko umrti u polytraumatu mé 3 vrcholy:

bezprostfedni smrt 0—1 hodina (50 %),

¢asna smrt 1-3 hodiny (30 %),

pozdni smrt 1-6 tydnd (20 %).

Zakladnim postuldtem (uplatnitelnym jen u pacienta s traumatem) je zajisténf vitalnich funkcf
ajejich ohrozeni bez toho, ze by byla ziskdna jasnd anamnéza a stanovena diagndza, tedy plati
zasada ,Treat first what kills first".

Ve FN Ostrava bylo za poslednich 10 let hospitalizovano s Urazem na Klinice détského Iékafstvi
2684 déti (0-18 let). Z nich 165 (6,1 %) utrpélo polytrauma. Pficinou byl stfet chodce s dopravnim
prostfedkem (49,6 %), Ucastnik nehody jako spolujezdec v auté (21 %), pad z vysky (21 %). Ostatn{
pficiny (stfety motocyklisty a cyklisty s autem, vybuchy, popéleniny, pady, ataky zvifaty) jsou sig-
nifikantné nizsi. Ve shodé s velkymi statistikami v Evropé prevazuji v nasem souboru polytraumat
chlapci (61 %). Ve shodeé jsou také rizika véku, kdy maximalni vyskyt polytraumat je ve véku 10 a 17
let. Zemtelo 19 déti (11,5 %).

Uvadime kazuistiku 14leté divky, kterd se jako cyklistka stfetla s ndkladnim automobilem a doslo
k zaklinénf levé horni a levé dolnf koncetiny pod jeho koly. Vzhledem k charakteru traumatu bylo
vyprosténi mimofadné obtizné a vyzadalo si 1 hodinu a 10 minut. Tato doba méla za nasledek
zavazné sekundarni postizeni jak obou koncetin, tak i komplikace celkového stavu. Posluchace
provadime naslednou cestou pacientky od prvotniho zajisténi pfes transport vrtulnikem k Gvodnf
diagnostice na urgentnim pffjmu, vykondm na operacnim sale, nasedajicimi komplikacemi aZ ke
kone¢nému vysledku. Po celou dobu se na jeji 1é¢bé podili fada oborl (pediatrickd intenzivni péce,
anesteziologie, traumatologie, plasticka a cévni chirurgie, popaleninové centrum, RTG, biochemie,
hyperbaroxie, transfuziologie, rehabilitace).

MUDr. Jan Bozensky
Vitkovickd nemocnice, Ostrava

Mnohé studie prokazuji, Ze mnozstvi i slozeni stravy vyznamné ovliviuje prabéh ilécbu né-
kterych nemoci. Potravou pfijjimame mnoho bioaktivnich latek a nékteré z nich se mohou pfimo
vazat na bunéc¢né receptory, ovliviiovat pfepis fady genli a mnohé metabolické procesy. Ukazuje
se, Ze vyziva a pfipadna substituce vhodného mnozstvi bioaktivnich ldtek, mize pozitivné i
negativné ovlivnit nejen metabolické procesy a vyvoj daného jedince, ale cestou epigenetického
programovani{ ovlivnit vznik a rozvoj mnohych, dnes jednoduse oznacovanych, civiliza¢nich cho-
rob. Vhodna nutri¢ni intervence u téhotnych, kojenct a batolat pak mdze pfiznivé ovlivnit i dalsi
generace. | pfes relativné dobrou dostupnost pestré a vyvazené stravy, dokazuji mnohé studie
zavazné chyby ve stravovani jiz kojencl a batolat, vyrazné deficity pfi prijmu nékterych vitamind
a naopak, zna¢ny nadbytek soli, nasycenych tukd a cukrl. Bez detailnich znalosti vlivu potravy na
véechny epigenetické procesy se asi zatim nepodafi nastavit obecné platné doporucent, ale vysledky
mnohych studii naznacuji moznosti pozitivniho ovlivnéni nejen aktudiniho zdravotniho stavu, ale
i nasi epigenetické vybavy. V pfednasce budou popsany nejvyznamnéjsi deficity ve vyzivé déti
predskolnfho véku a nejcastéjsi myty ve vyzivé ve vztahu k rozvoji k civilizatnim onemocnénim,

jako je obezita a metabolicky syndrom.
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SOUCASNA PROBLEMATIKA TUBERKULOZY

RNDr. Pavel Suchanek
Institut klinické a experimentalni mediciny, Praha

Rybf tuky jsou nositeli nékolika velmi dulezitych slozek vyzivy. Kromé dilezitych omega
3 mastnych kyselin s dlouhym fetézcem (EPA a DHA), které jsou naprosto klicové zejména pro
rozvoj mozku a tzv. kognitivnich funkci, v¢etné tzv. koordinace oko-ruka, maji tyto mastné
kyseliny zasadnf vliv i na imunitni a obéhovy systém. Déle je popisovéan vliv na schopnost
mozku zapamatovat si ur¢itou informaci a nsledné si ji vybavit rychleji. Toto bylo prokdzédno
jak v populaci nejmensich déti, tak i v populaci dospivajicich. Nejnovéji je zdlraznovan i proti-
zanétlivy ucinek téchto mastnych kyselin, protoZe soucasny Zivotnf styl a kromé jiného i narlst
détské obezity ma vliv na vznik tzv. systémového zanétu. Dlouhodoby a chronicky zénét se
v dospélosti podili na vzniku fady onemocnéni, jako jsou obezita, diabetes, kardiovaskularn{
choroby, nebo deprese a prave EPA a DHA, tedy omega 3 mastné kyseliny s dlouhym fetézcem
z mofskych ryb, maji vyrazné protizdnétlivé Gc¢inky a pomahaji v rdmci prevence téchto one-
mocnéni. Jejich Ucinek je jesté zesilen pfitomnosti vitaminu D a E, které se pfirozené nachazi

pravé v tuku mofskych ryb.

MUDr. Jana Svobodova
IFCOR - Klinické laboratofe, Brno

Tuberkuléza (TBC) a dalsi mykobakteridIni infekce patfi mezi onemocnénti, kterad casto nejsou
v diferencidlni diagnostice brana v Gvahu.

Koncem roku 2018 bylo popsano takika 200 mykobakteridlnich druhd. Nejvyznamnéjsi je
komplex Mycobacterium (M.) tuberculosis. Jeho ¢lenové, s vyjimkou M. bovis BCG, mohou vyvolat
TBC. V CR se na vzniku TBC podili vylu¢né M. tuberculosis. Prenési se az po dlouhodobém a tizkém
kontaktu. M. bovis BCG je vakcinacni kmen pouzivany k oc¢kovani proti tuberkuléze. Ostatni my-
kobakterie, s vyjimkou M. leprae, se nazyvaji netuberkuldzni (NTM) a vyznacuji se rlznou mirou
virulence. Jsou prakticky vsudypfitomné — vyskytuji se ve vodé, plidé, prachu. Proto jejich izolace
z primérné nesterilnich materidld, jako je napf. sputum, mize znamenat kontaminaci. Onemocnéni
zpUsobend NTM se nazyvaji mykobakteridzy. Mezilidsky pfenos NTM nebyl popsan. Na rozdil od
TBC proto nenf tfeba pacienta s mykobakteriézou izolovat.

Zakladem laboratorni diagnostiky TBC a mykobakteriéz jsou metody pfimého priikazu — mikro-
skopie a kultivace, pfipadné doplnéné rychlym prikazem sekvence DNA (PCR). V nékterych situacich
(patrani po latentni tuberkuldzni infekci, mimoplicni TBC) jsou pfinosné nepiimé testy zalozené
na detekci imunitni odpovedi infikovaného organizmu, které hodnotf burikami zprostifedkovanou
imunitni reakci, kterd je v pifpadé mykobakteridIni infekce rozhoduijici. Jsou to testy QuantiFERON-TB
a T-SPOTTB zaloZzené na detekci interferonu gama.

Prestoze vyskyt TBC déti i dospélych je v CR dlouhodobé nizky, dokonce jeden z nejnizsich na
svetd, je tfeba v diagnostické rozvaze na TBC i jind mykobakteridInf onemocnéni myslet. Zakladnf{
informaci vedouci k podezfeni na TBC jsou anamnestické Udaje (vyskyt TBC v rodiné, kontakt s cizinci
ze zemi s vysokou incidenci TBC, pobyt v téchto zemich). Kromé déti cizinct je vyskyt TBC Castejsi

u romskych déti a déti ze socidlné slabych rodin.
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MUDr. Jan Helesic', MUDr. Jana Svobodova?, MUDr. Alena Hol¢ikova'
'Klinika détskych infek¢nich nemoci, LF MU a FN Brno
2IFCOR Klinické laboratore, s. r. 0., Brno

Netuberkuldzni mykobakteria (NTM) mohou zpUsobit plicnf onemocnéni podobné tuberkuléze
(prevazné u dospeélych s jinym chronickym onemocnénim plic), nebo u tézce imunodeficitnich déti
i dospélych zplsobuji diseminovand onemocnéni. U nekalmetizovanych batolat a predskolnich
déti je nejcastéjsim projevem NTM infekce krénf lymfadenitida. Onemocnénf se projevuje jako
jednostranné nebolestivé zdureni na krku, chybi celkové projevy infekce, markery zanétu jsou
nizké. Za vstupni branu infekce se povazuje profezavajici se dentice, roli hraje i nezraly imunitni
systém ditéte. Zdrojem infekce je okolni prostfedi — plda, voda. Pfi bézné antibiotické lécbé uz-
lina postupné kolikvuje a mdze spontdnné perforovat. Po incizich uzlin dochazi ke vzniku pistéli.
Diagndza se stanovi na zékladé kultivace ¢i histologického nalezu. Nej¢astéji zachycenym agens
je unas M. avium. Farmakologicka lécba onemocnénf je zdlouhava, nejcastéji pouzivané léky jsou
klarithromycin v ddvce 30 mg/kg/den v kombinaci s rifampicinem v davce 10-20 mg/kg/den nebo
rifabutinem 5 mg/kg/den, déle se pouzivaji fluorochinolony, aminoglykosidy nebo ethambutol.
Farmakoterapie byva pro ¢astou rezistenci NTM mélo Uspésna. Kurativni je ve vétsiné pfipadd
exstirpace postizené lymfatické uzliny.

Na nasem pracovisti jsme ve spolupraci s otorinolaryngology v letech 2011-2017 oSetfili 20 détf
ve véku 1-3 let s NTM lymfadenitidou. Nej¢astéji byly postizeny uzliny submandibuldrni, v 1 pfipadé
preaurikuldrnia 1 pfipadé nuchalni. Diagndza byla potvrzena kultivaci u 14 z nich, u 13 bylo proka-
zano M. avium, v 1 pfipadé M. scrofulaceum. Histologické vysetieni bylo provedeno v 16 pfipadech
a bylo vzdy pozitivni. U 7 déti byly postizené uzliny exstirpovany bez nutnosti farmakoterapie, v 9
pfipadech byla exstirpace provedena po predchozi nelspésné farmakoterapii. V 1 pfipadé byla
exstirpace kontraindikovana a pouze ve 3 pffpadech doslo k vyhojeni bez nutnosti exstirpace uzliny.

U détfi je vidét narlst incidence NTM lymfadenitid souvisejici se zrusenim plosné kalmetizace.
Onemocnéni ma u imunokompetentnich déti benigni pribéh. Kurativni je ve vétsiné piipadd exs-
tirpace uzlin, farmakoterapie nebyva Uspésna. Déti by mély byt dispenzarizovéany ve ftizeologickych
ambulancich. Nutna je viceoborova péce a specializovana diagnosticka laboratof.

MUDr. Jana Svobodova
IFCOR - Klinické laboratore, Brno

Mykobakteridzy jsou infekéni onemocnéni vyvoland netuberkuléznimi mykobakteriemi.
Vyznacujf se pozvolnym rozvojem piiznakd a chronickym pribéhem. Nejsou pienosné z ¢lovéka
na ¢lovéka. Zdrojem ndkazy byva prostfedi, zvifata, voda, ev. potraviny. Nej¢astéjsim vyvolavatelem
onemocnéni je druh M. avium. U nekalmetizovanych déti batoleciho a predskolniho véku typicky
zpUsobuje lymfadenitidy. Obvykle byvaji jednostranné, zasazeny jsou zpravidla uzliny submandi-
bularni, kréni a preaurikuldrni. Napadeny ale maze byt jakykoli orgén. Predispozi¢nim faktorem je
v tomto pfipadé imunosuprese.

Nékteré mykobakteridIni druhy postihuji predilekéné konkrétni orgény bez ohledu na vék
hostitele. Kozni formy mykobakterioz jsou zplsobeny nejc¢astéji rychle rostoucimi mykobakteriemi
nebo pomalu rostoucim druhem M. marinum, které je znamé jako plvodce kozniho onemocnéni
akvaristd (fish tank granuloma, dfive nazyvané swimming pool granuloma).

Pro stanoven( pfesné diagndzy je nutné kultivatni mykobakteriologické vysetfeni. Bohuzel
z d@vodu obtizné kultivovatelnosti agens mdze byt toto vysetfeni negativni. Velice pfinosné byvaji
Udaje anamnestické (napr. kontakt s nakazenymi akvarijnimi rybickami v piipadé infekce M. marinum).

Diagnostika mykobakterioz byva zdlouhava také vzhledem k pomalu se vyvijejicimu klinickému stavu.
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MUDr. Viera Bajciova, CSc.
Klinika détské onkologie FN a LF MU Brno

Vychodiska

Détskd onkologie dosédhla v poslednich desetiletich dramatickych Uspéch(, dlouhodobé dnes
preziva kolem 85 % pacient(. Proto pocet vylécenych a dlouhodobé prezivajicich détskych a mla-
dych onkologickych pacient( kazdoro¢né v populaci narQsta. Vétsina z nich ma vyjadiené nebo je
v riziku rozvoje pozdnich nésledkd a toxicity intenzivni a agresivni protinddorové |é¢by.

Gil

Nutnost celozZivotniho sledovéni preZivajicich onkologickych pacientt je vyjadfena moznym rizi-
kem relapsu primarniho nadoru, vys$im rizikem vzniku sekundarnich malignit a orgdnovych/funkénich
pozdnich nasledk onkologické Ié¢by. Pozdni nésledky ¢asto vyrazné negativné ovliviuiji kvalitu Zivota,
mohou vést k invalidizaci nebo i pfed¢asnému umrti vyléceného détského onkologického pacienta.
Cilem sdélent je definice nejcastéjsich pozdnich nasledkd, jejich vazba na predchozi onkologickou
lé¢bu a typ primarni malignity a moznost jejich prevence jesté v Case aktivni onkologické 1écby. Ddle je
nutné vypracovat algoritmus dlouhodobého sledovani onkologickych pacientd v systému zdravotni
péce v Ceské republice. Ideding by onkologické centrum plinilo roli koordinétora follow up vysetieni,
jednotliva vysetfenf by byla realizovana v regionalnich odbornych ambulancich. Jednim z nejvétsich
problém v soucasnosti je pfesun vylécenych détskych a dospivajicich onkologickych pacientll na
dospélé pracovisté po dosdhnuti dospélého véku. Cim mladsi bylo dité v ¢ase primarni malignity,
tim vétsi mé riziko rozvoje zadvaznych pozdnich nasledkd. Ve skutecnosti se ale tato skupina pacient(
vetdinou propadne v systému zdravotni péce a o vétsiné téchto pacientd ztraci osetfujici onkolog
veskeré informace. Prakticky neexistuje zadnd zpétnd vazba a informace o jejich kvalité Zivota. Détskd
onkologie tim pddem ztraci moznost modifikovat aktivni onkologickou lé¢bu ve snaze predchézet
nebo minimalizovat pozdni nasledky. Této problematice je v poslednich letech vénovéna mimoradna
pozornost na narodni a rovnéz na mezinarodni Urovni v rdmci svétovych organizaci détské onkologie.

Zdveér

Frekvence a zavaznost pozdnich nasledk( onkologické Ié¢by a kvalita Zivota jsou dnes jednim
z vyznamnych parametrd urcujicich kvalitu poskytované onkologické péce. Aktualni studie jejich
etiopatogenezy ve vztahu k aplikované onkologické 1é¢bé poskytuji dilezité informace, které
vyraznym zpUsobem modifikuji dosavadni lé¢ebné schémy, ovliviuji rozvoj novych Ié¢ebnych
postupd a podporujf rozvoj personalisované protinadorové lé¢by. Prakticky Iékar pro déti a dorost
je dlleZitou soucasti tymu, ktery se stard o détského onkologického pacienta nejen v dobé aktivni
protinddorové lé¢by, ale rovnéz i v nasledujicim obdobi dlouhodobého sledovani, mé nejvic moz-
nostf sledovat dalsi rlst, vyvoj a osudy naseho spole¢ného pacienta.

prof. MUDr. Jaroslav Stérba, CSc.
Klinika détské onkologie FN Brno a LF MU Brno

Nddorova onemocnéni u déti jsou ve srovnani s dospélymi relativné vzacna, ve vékové skupiné

0-14 let onemocni zhoubnym nadorem kazdy rok 1 ze 7000 déti. V CR je kazdy rok diagnostikovano
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POZNAMKY )
DETSKA ONKOLOGIE

cca 350 déti a mladistvych s novym malignim onemocnénim. Navzdory vyznamnym pokrokim
v terapii a relativné nizké incidenci zlstavaji nadorovd onemocnéni u déti hlavni pricinou umrti
mezi nemocemi. Pro asi 15% déti se zhoubnym onemocnénim jsou i dnesni Iécebné postupy
suboptimalni a svému onemocnéni dfive nebo pozdéji podlehnou. Kazdy tisici mlady dospély je
dnes ve vyspélych zemich vylécenym pediatricko onkologickym pacientem, avsak 1/3 z nich ma
po onkologické [é¢bé klinicky vyznamné pozdni nasledky. Déti se suboptimaini odpovedina lécbu
a déti s vyznamnou toxicitou po standardni 1é¢bé jsou tak kandidaty novych lé¢ebnych postupd.
Nicméné ¢asna diagndza maligniho onemocnéni u ditéte je tim, co dosud nejvyznamnéji zvysuje
jakjeho celkovou $anci na vyléceni, tak snizuje i intenzitu lé¢by potfebnou k vylécent, a tim i toxicitu
podavané onkologické lé¢by.

Diagnostika ¢asnych stadii malignich onemocnéni je u détf velmi obtiznd, protoze pfiznaky
jsou vétsinou relativné nespecifické a pfipominajf jind, mnohem ¢astéjsi onemocnéni détského
véku. Priznaky, které patii k béznym, nenddorovym onemocnénim détského véku, avsak mohou
byt projevem i maligniho onemocnéni jsou predevsim: celkové slabost, inavnost, horecka, lymfa-
denopatie, anémie, bolesti kostf, kloubU, bolesti hlavy, zvracenti, kiece, hematurie, hepatomegalie
a splenomegalie. U téchto pfiznakdl je opravnény pravdépodobnostni pristup a nddorovou pficinu je
zapotiebf zvazovat pfedevsim tam, kde obvyklé pfiznaky neodpovi na obvyklou [é¢bu v obvykly ¢as.
Existuji viaki pffznaky relativné vzacné, jako ataxie, znamky postizenf hlavovych nerv(, palpovatelné,
¢i viditelné zduteni (masa), ¢i leukokorie. Tyto ptiznaky by jiz od pocatku mély vzbuzovat obavy
z eventudlni neoplastické pficiny obtizi a mélo byt zvézeno ¢asné odeslani ditéte na specializované
pediatricko onkologické pracovisté.

Kazdy rok umird v EU 6 000 déti a mladistvych na zhoubné néddory a vyznamné procento prezi-
vajicich trpi riznymi formami pozdnich néasledkd. Proto je zde poptavka po novych a bezpecnych
lécich pro déti s nadory, které by vedly ke zlepseni pfeZiti a zaroven ke sniZenf rizika pozdnich na-
sledkd. V poslednich 10 letech vak na 20 realizovanych klinickych studii faze | v onkologii dospélych
pfipada pouze 1 studie pediatrickd, a to spise ve statech EU 15 nez u nés. Problematika klinického
testovani novych léciv u déti se solidnimi nadory je velmi komplexni, komplikovana a pficiny sou-
¢asného neuspokojivého stavu Ize spatfovat v nékolika oblastech. Jde zejména o oblasti legislativné
pravni, problematiku stanovenf spravné davky (optimalni biologicka davka), problém zda testovat lék
v monoterapii, ¢i kombinaci, déle zda hodnotit nova léciva na pacientech az s pokrocilym onemoc-
nénim, nebo jiz u de novo diagnostikovanych pacientl. Problematické je i udrzeni ekvity (rovnosti)
v dostupnosti novych testovanych 1ék(, stanoveni priorit pro testovani jednotlivych molekul/Iékd pro
klinické hodnoceni, a v neposlednifadé i vyvazovani konfliktu zajm{ na jedné strané a dostatecné
odbornosti na strané druhé. Samostatnou kapitolou je pak i potfeba zcela novych metodologif
a statistickych pfistupd k hodnoceni velmi malych skupin pacientd, stéle castéji personalizovana
lé¢ba ve formé tzv. ,N=1 trials". Snahy o vyuziti modernich metod systémové protinddorové [é¢by,
jako tzv. cilené, molekularni 1é¢ba, event. imunoterapie v détské onkologii nardzeji na vyznamné
limitace. V soucasné dobé je v réznych fazich preklinického a klinického vyvoje vice nez 1000 pro-
tinddorovych Iékd, ale k détem se nové molekuly dosud dostavajf jen pomalu. Souc¢asna uUroven
pochopeni molekuldrnich mechanizmd nadord u déti je stale omezend a ¢asto velmi fragmentovana.
Malokdy je k dispozici u dostate¢ného poctu déti s nadory k dispozici dostatek materidlu pro analyzy
nejen na Urovni DNA, ale i RNA, proteomu event. i pro analyzy metylaci. Velmi problematické jsou
i preklinické modely, kdy mame mnoho Iékd, které bajecné fungujf ve zkumavkéch, ¢i na zvitecich
modelech, ale u pacient(, zejména déti, zcela selhdvaji. Léky nejsou navic vyvijeny primarné pro

Diagnéza Dusledek opozdéného stanoveni diagnézy
Leukemie Metabolické problémy, vyssiincidence postizeni CNS, s nutnosti nasledné RT
Lymfomy Zivot ohrozujici metabolické problémy (Burkitt), mediastinalni masa - respiracni,

kardidIni obtize

Sarkomy Obtiznéjsi ¢i nemoznd resekce tumoru, ¢i zdchovné operace (limb salvage surgery)

Retinoblastom Viyssi klinické stadium, ztrata visu

Né&dory CNS Zhorseni symptomatologie, nutnost akutniho vs. elektivniho opera¢niho zékroku,
nutnost zavedeni VP shuntu

15.-16. Unor 2019 / VI. kongres Pediatrie pro praxi v Ostravé www.pediatriepropraxi.cz



Imunoglukan P4H"

doplnek stravy
prirodni Imunoglukan® a vitamin C

® dlouhodoba podpora imunitniho
systému

@ v rizikovém obdobi anebo pri zvySenych
narocich na organismus

@ neobsahuje lepek, alkohol,
barviva ani aromata

Davkovani: uziva se 1x denné, dlouhodobé,
minimalné 2-3 meésice.

Imunoglukan P4H® je dopInék stravy volné
dostupny v kazdeé lékarné bez Iékarského predpisu.

Vyrobce: PLEURAN, s.r.o.

Obchodni zastoupeni: IMUNOGLUKAN CZ, s.r.o.
www.imunoglukan.com




) ABSTRAKTA
SOBOTA 16. UNORA 2019

déti (pro farmaceuticky priimysl je to neekonomické) a lé¢ba déti se tak musi opirat o zkusenosti
od dospélych, ¢asto i s jinou diagndzou. Velmi pfisna pravidla pro testovani a zavadéni novych lékd,
stanovena s cilem ochrany pacient(, se v kone¢ném dusledku obraceji proti nejvice zranitelnym
skupindm pacientd se vzacnymi diagnézami, véetné déti se zhoubnym onemocnénim. Nicméné
i pres tyto limitace se dnes daff fadé détf se zhoubnymi nddory moderni Ié¢bu nabizet a pediatfi
jsou tak konfrontovani s novymi vedlejsimi Gcinky novych Iékd, jako je cilend 1é¢ba a imunoterapie,
se kterymi se dosud nesetkavali.

Sobota 16. inora 2019
Abstrakta k sobotnimu programu naleznete
na strandch 16-18 v abstraktech Medicina pro praxi.
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