JAKA JE VASE DIAGNOZA? - ODPOVEDI

Otazky:

1. O jaka onemocnéni by se mohlo jednat?

2. Jaka dal$i vySetfeni navrhujete pro potvr-
zeni diagnézy?

1. Hyponatrémie, hyperkalémie a zvrace-
ni jsou typické pro kongenitalni adrenalni
hyperplazii (CAH) se syndromem solné
ztraty. Zatimco u dévéat na onemocnéni upo-
zorni r(zny stupen virilizace zevniho genitalu,
narozeni se objevi neprospivani, zvraceni,
hyponatrémie, hyperkalémie, hypoglykémie.
V moéi je koncentrace sodiku (Na) nad 20
mmol/l. Diagndézu potvrdi vyrazné zvySené
hladiny  17-hydroxyprogesteronu  (17-OHP)
v séru, naopak hladina kortizolu byva snize-
na. U nadeho pacienta byla koncentrace Na
v moéi 35 mmol/l, hladina kortizolu i hladina
17-OHP v mezich normy.

Sestitydenni kojenec, ktery zvraci oblou-
kem a ktery neprospiva, nuti myslet na pylo-
rostendzu. Ultrazvukové vySetfeni bficha ji
jednoznaéné vyloudi. Navic pro pylorostendzu
je typicka hyponatrémie, hypokalémie a hy-
pochloremickd alkaléza. U naSeho pacienta
byla hyperkalémie a aciddéza. Ultrazvukové
vySetfeni pyloru mél normélini.

Nalez leukocyturie nés nuti vyloudit in-
fekci mocovych cest. Pro infekci mocovych
cest je diagnostickd pozitivni bakteriurie.
Prezentovany pacient mél kultivaci mo¢i pozi-
tivni — 107 CFU/ml Streptococcus agalactiae.
Mo¢ byla ziskéna katetrizaci. U novorozencli
a malych kojencl nemusi infekce mocovych
cest probihat s typickymi pfiznaky, ale pouze
pod obrazem neprospivani. Horecka nemusi
byt pfitomna. U nékterych se mlze objevit
ikterus. Streptococcus agalactiae neni sice ty-
pickym vyvolavatelem infekce mocovych cest,
ale mGZe se uplatnit pravé v novorozeneckém
véku. Hyponatrémie a hyperkalémie také
nebyva pravidelné pfitomna. OvSem u malych
kojencl, obzvlast pokud maji obstrukéni uro-
patii, mdze dojit k necitlivosti tubuldrmich bunék
na aldosteron a k projevim tzv. pseudohypo-
aldosteronizmu. Pseudohypoaldosteronizmus
znamend, ze dité ma klinické a laboratorni
projevy nedostatku aldosteronu, ale sérové
hladiny tohoto hormonu jsou nékolikanasobné
vy$8i, nez je norma. Pro tuto diagnézu je typic-
k& hypernatriurie, hyponatrémie, hyperkalémie.
V séru je extrémné zvySend hodnota aldostero-
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Tabulka 1. Pficiny hyponatrémie

U-Na <20 mmol/l
popaleniny
cysticka fibréza
prajmy

diuretika (pozdni)
srdecni selhani
jaterni cirh6za
nefroticky syndrom

hydratace organizmu
snizena

normalni nebo zvySena

U-Na > mmol/l
adrenalni insuficience
diuretika (Casny)
solna ztrata

renalni selhani
SIADH
intoxikace vodou

Tabulka 2. Dif. dg. pseudohypoaldosteronizmu (PHA)

AD nebo sporad. — mutace genu pro hMR AD - tranzitorni

AR dozivotni

AD - familiarni hyperkalemic-
k& hypertenze, hyperchloremic-
ka acidéza

PHAI
(ledviny)
AR — mutace genu pro ENaC (ledviny,
tlusté stfevo, potni a slinné zlazy)
PHA I mutace gen kédujicich WNK kina-
(Gordon(v sy) zula4d
PHA Il zavazna renalni patologie (obstrukéni

(sekundarni, tranzientni)

nu a reninu. Jednd se o pfechodny jev, ktery se
pfi 1éCbé zakladni poruchy upravi spontanné.
Hodnota aldosteronu v séru v nasem pfipadé
byla nad 2500 ng/l (normélini hodnota ve véku
1 mésic az 2 roky je do 1100 ng/l). Pfi ultrazvu-
kovém vySetreni ledvin se po zavodnéni objevil
obstrukéni megaureter vlevo.

Diferencidlni  diagnézu  hyponatrémie
uvadi tabulka 1 a dif. dg. pseudohypoaldoste-
ronizmu tabulka 2.

Diagnéza pifi propusténi tedy byla:

a) infekce mocovych cest vyvoland Str. aga-
lactiae

b) megaureter vievo

c) pseudohypoaldosteronismus.

2. Vzhledem k leukocyturii je nutné
odebrat mo¢ na kultivaéni vySetfeni, dale
vzorek moci na stanoveni koncentrace sodiku.
Znalost této hodnoty je dlleZita pro spravnou
diferencidlni diagnostiku hyponatrémie (viz
tabulka 1).

VySetieni kortizolu a 17-OHP v séru ndm
pom(Zze potvrdit i vylou¢it CAH se syndro-
mem soIné ztraty.

Sérova hladina aldosteronu a ACTH potvr-
di pseudohypoaldosteronismus.

UZ ledvin po fadném zavodnéni pacienta
nas ujisti, zda se skute¢né nejednd o obstruké-
ni uropatii.

U naseho pacienta byla pozitivni kultivace
moci, coz nas vedlo ke stanoveni diagndzy
infekce mocovych cest. Jednalo se pravdépo-
dobné o chronickou infekci, kterd byla ziskana
jiz v novorozeneckém véku. Proto mohla byt
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snizena F a snizena exkrece K

uropatie, infekce, amyloidéza...)

i normalni hodnota CRP. Chlapec byl 1é¢en an-
tibiotiky dle citlivosti (Augmentin). Vstupni ultra-
zvukové vySetieni bylo bez vyrazné patologie,
popisovana byla jen Stérbinovité naplnéna
panvicka. Prikaz dilatace kalichopanvi¢kové-
ho systému je velmi zavisly na hydrataci ditéte.
Pacient byl v dobé pfijeti dehydratovan, proto
mohl byt UZ obraz ledvin faledné negativni. Pfi
kontrolnim ultrazvukovém vySetfeni po fadném
zavodnéni a zvladnuti infekce se objevil me-
gaureter na levé strané. Ledvina byla normalini
velikosti, panvicka v anterioposteriorni projekci
intrarenalné 12 mm, kalichy okolo 10 mm $iro-
ké, moCovod dilatovan v celé délce na 12 mm,
parenchym ledviny redukovan na 5 mm a vy-
razné hyperechogenni. Nasledné provedend
mik&ni cystouretrografie byla negativni, tj. bez
prikazu vezikoureterainiho refluxu.

V modéi byla vy$si koncentrace Na. Ex-
trémné vysoké hodnoty aldosteronu potom
potvrdily podezfeni na pseudohypoaldoste-
ronizmus.

Pacient byl parenteralné zavodnén, lécen
antibiotiky — Augmentinem, zpocatku i. v., poz-
déji per os. Po zavodnéni a Iécbé antibiotiky
do$lo k dpravé mineralogramu, pacient zacal
prospivat. Byl propustén domu s doporuéenim
chemoprofylaxe Sumetrolimem v noéni ddvce.
Za mésic po propusténi mél normalni hodnoty
Na, K. Aldosteron pokles| na 1252 ng/l. Pro-
spiva, hmotnost 5750 g. TK 95/70, méfeno pfi-
méfené Sirokou manzetou. Ultrazvukovy nélez
na levé ledviné je stejny, nedochdzi k progresi.
Pokud nedojde k spontanni Upravé megaure-
teru, je planovana urologicka intervence.
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