VZACNA PRICINA EXTREMNI HYPOTROFIE U NOVOROZENC
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Predstavujeme kazuistiku silné nezralého novorozence se vzacnou piic¢inou extrémni
hypotrofie. U divky byl diagnostikovan tzv. nefrokutanni syndrom zptsobeny mutaci
v genu pro receptor epidermalniho rdstového faktoru (Epidermal growth factor re-
ceptor, EGFR). Spolu s hypotrofii dominuji zanétlivé kozniléze, nachylnost k infekcim,
iontova dysbalance a zvétsené ledviny.
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We present a case report of a severely immature newborn with a rare cause of extreme
hypotrophy. The girl was diagnosed with the so-called nephrocutaneous syndrome,
caused by a mutation in the epidermal growth factor receptor (EGFR) gene. Along
with hypotrophy, dominate inflammatory skin lesions, susceptibility to infections,

ionic imbalance and enlarged kidneys.
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Ristova restrikce plodu (Fetal Growth
Restriction, FGR) je patologické opozdéni riis-
tu plodu v déloze matky. FGR je definovana
jako stav, kdy se odhadovana hmotnost plodu
(Estimated Fetal Weight, EFW) a/nebo obvod
bficha plodu pohybuje pod 3. percentilem pro
dany gestacni vék. Muze byt rovnéz defino-
vana restrikci antropometrickych parametrd
pod 10. percentilem v kombinaci s abnormni
dopplerovskou flowmetrii uterinni, uteropla-
centarni a fetalni cirkulace (1, 2, 3, 13).

Nejcastéjsi priciny FGR jsou placentérni,
mateiské a v neposledni fadé fetalni (1, 2, 14)
(Tab. 1).

Na fetalnim rlstu se vyznamnou mérou
podili epidermalni ristovy faktor, ktery je silné
exprimovan v placenté a ovliviuje kritické
faze gravidity, rlist placenty a fuzi trofoblastu.

Receptor epidermalniho rastového
faktoru (Epidermal growth factor receptor,
EGFR, humanni epidermdlni receptor, HER1)
je transmembranovy glykoprotein s tyrosin-

kindzovou aktivitou regulujici mnoho za-
kladnich bunécnych funkci. Patfi do rodiny
receptorQ tyrosinkinaz, které jsou umistény
na bunééném povrchu. Vazba epidermalniho
rdstového faktoru a dalSich faktord indukuje
bunécnou proliferaci a diferenciaci. Gen EGFR
se nachazi na kratkém raménku chromozo-
mu 7 v pozici 11 (7p11) a obsahuje 28 exon.
Mutace v genu EGFR jsou u dospélych spojeny
s nadorovymi onemocnénimi. U déti vzacné;si
mutace ztraty funkce v genu pro receptor
epidermalniho ristového faktoru vede k Zivot
ohrozujicimu novorozeneckému nefrokutan-
nimu syndromu (4-9).

Neonatalni nefrokutanni syndrom
predstavuje vzacny autoinflamatorni genetic-
ky syndrom s poruchou imunity, ktery je cha-
rakterizovan autozomalné recesivni dédi¢nos-
ti, Casnym nastupem, celozivotnim zanétem
klize a stiev a opakujicimi se infekcemi. Byl
popsan prevazné u romské populace v Ceské
a Slovenské republice s prevalenci méné nez
1:1000000 (4, 5, 6, 10).
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