Neprehlédnutelné odchylky

Orbis Pictus Medicus

prof. MUDr. Zdenék Dolezel, CSc.!, MUDr. Barbora Spi¢akova2, MUDr. Linda Skutkova',
MUDr. Magdalena Rohanova'

'Pediatricka klinika LF MU a FN Brno
2Détské oddéleni Nemocnice Boskovice, s.r.0.

Spolehlivé a podrobnd anamnéza spole¢né
s fyzikdInim vysetfenim predstavuji hodnoty,
které nezfidka majf vyssi vytéznost nez fada ji-
nych vysetient, resp. jde o hodnoty, které umoz-
nuji zvolit racionalnf spektrum dalsiho postupu
vedouciho ke stanoveni diagnozy. | pfi pecli-
vém klinickém vysetfovani mize dojit k tomu,
Ze vlivem tady okolnosti nékteré zevni nalezy/
pfiznaky uniknou bézné aspekci, nebo nejsou
v objektivnim nélezu u vysetfovaného ditéte
pfesné pojmenovany ¢i zaznamenany. Pfitom
pravé détsti ékafi mohou, anebo by méli byt
prvnimi, kdo nalez i malych anomadlii u ditéte
zjisti. Nékteré odchylky fenotypu nemaji zadny
klinicky vyznam a ¢asto se vyskytuji jako rodo-
vy znak. Soucasny nélez dvou a vice anomali
by vsak mél vzdy budit podezfeni, ¢asto totiz
provéazi malformace vnitfnich orgédnd nebo
smyslovych Ustroji nebo jde o projev nékterého
z presné definovanych genetickych syndromd.

Obrazek 1 - nélez byl zjistén ihned po naro-
zeni v rdmci prvniho vysetfeni novorozence dét-
skym Iékatem, zuby byly pfi manipulaci znacné
pohyblivé. Terminologie ¢asné profezanych zu-
bt zohledruje faktor ¢asovy: natdlni zub je zub
piitomny jiz pfi narozeni, neonatdlni zub je zub
profezavajici se v obdobi prvniho mésice Zivota;
zub prorezany od zac¢étku 2. mésice do kon-
ce 4. mésice po narozeni se oznacuje dentitio
praecox. Pokud jsou natalni/neonatélni zuby
zvysené pohyblivé, je vhodnd extrakce — hrozi
jejich aspirace, vadi pfi kojeni nebo zptsobuji
traumatizaci jazyka provézenou sublingvalni-
mi ulceracemi (tzv. Riga-Fede disease). Natalni/
neonatalni dentice mUze byt soucasti nékterych
syndromU nebo rozstépovych vad Celisti.

Obrdzek 3.

Obrazek 2 — nélez opét zjistén ihned pfi
narozeni. U novorozence Zenského pohlavi je
vyraznd prominence nartll obou nohou - jedna
se o lymfedém. Jde o jeden z typickych pfiznakd
Turnerova syndromu (TS). Néktefi novorozenci
s TS maji identicky lymfedém na hibetech ru-
kou, mize byt zfetelné pterygium colli nebo
vyjadfeny pfiznaky vrozené srdec¢ni vady (nej-
Castéji se jednd o koarktaci aorty). Pro objektivni
diagnozu TS je duilezité genetické vysetfeni —
vetsinou je zjistén karyotyp 45,X, mUze viak byt
prokdzdna chromozomalni mozaika ¢i struktu-
ralnf anomalie X chromozomu.

Obrazek 3 - bezprostfedné po narozenf byl
u novorozence diagnostikovan rozstép horniho
rtu a vysloveno podezieni, ze usi ditéte jsou nize
uloZeny. Pfi pochybnosti na spravné umistént
usnich boltcd orientacné plati, Ze hornf okraj
boltce by mél pfiblizné 1/3 vysky boltce prevy-
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Sovat pomyslnou spojnici (¢erna ¢ara na obrazku)
mezi zevnim koutkem oka a $fjovym hrbolem
(protuberantia occipitalis externa). Nize uloze-
né usi jsou vetsinou soucasti nékterych gene-
tickych syndrom@ (napft. EdwardsCyv, Down(v,
Noonanové, Jacobsenlyv, CHARGE asociace), by-
vajf také u rozstépovych vad dutiny Ustni nebo
u nékterych anomalif ledvin. Vedle niz$iho ulozeni
byly boltce uvedeného novorozence v apikalnf
partii i dysplastické, u ditéte byla navic prokéza-
na hypoplazie levé ledviny. Spojitost s nékterym
syndromem se neprokazala, genetické vysetieni
bylo s norméinim nalezem.
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