} SDELENI Z PRAXE
VZACNA PRICINA EXTREMNI HYPOTROFIE U NOVOROZENCU

Kdze vyzadovala neustalou a specialni
oSetfovatelskou péci. Nejlépe se osvédcilo
pénové kryti na exsudujici rany a predilekeni
mista vzniku dekubit(, déle promazavani klize
polysanovou masti a emolien¢nim krémem
a nasledné prekryti koncetin a biicha elastic-
kym hadicovym obvazem (Obr. 3). Déle bylo
nutné trvalé zvlh¢ovani rohovek ditéte po-
moci o¢nich kapek s kyselinou hyaluronovou
a ectoinem.

U divky byly od narozeni recidivujici infek-
ce a sepse rlznorodé etiologie (zplisobeny
pfitomnosti Staphylococcus aureus - entero-
genni a katétrova sepse, Staphylococcus epider-
midis - katétrova sepse, Enterobacter cloacae
komplex a Entrococcus faecalis - enterogenni
infekce), proto byla opakované Ié¢ena cilenou
intravenozni antibiotickou terapii, nasledné
prevedena na peroralni formu oxacilinu, ktera
byla podéavana dlouhodobé. Kromé celkovych
infekci byla prechodné patrna i recidivujici
akutni konjunktivitida (Staphylococcus aureus).

Laboratorni vysetieni prokazalo opakova-
né poruchu vnitiniho prostiedi s dominujici
hypernatremii pfi normalni diuréze, pravdé-
podobné na podkladé insenzibilni perspirace
eventudlné pfi asociované nefropatii. Dale
byla pfitomna elevace aldosteronu a reninu,
jednalo se pravdépodobné o sekundarni hy-
peraldosteronismus pti ztratach tekutin kazi.

Pretrvavajici hypernatremie vyzadovala
extrémni pfijem tekutin az 280 ml/kg/den (po-
davali jsme pocatecni mlé¢nou formuli a steril-
ni vodu). Parenteralni vyzivu jsme definitivné
ukondili az ve véku 12 tydnl. Hypokalemie
a hypomagnezemie si vyzadala substituci.
Pro tézkou hypoproteinemii jsme vzhledem
k intoleranci enteralniho pfijmu podali plazmu
a anémii jsme korigovali podanim transfuze
erytocytarni masy celkem 4x.

Ultrasonografickym vysetfenim ledvin
jsme zobrazili oboustranné zvétseni ledvin
a zvysenou echogenitu parenchymu pfe-
chodné se zndmkami nefrokalcinézy. Na so-
nografickém vysetieni mozku byl komorovy
systém symetricky, patrnd mirna staciondrni
ventrikulomegalie (zejména frontélnich rohd
postrannich komor), oboustranné bez znamek
intraventrikuldrniho krvéceni, parenchym bez
loziskovych zmén.

Kardiologické vysetieni prokazalo he-
modynamicky vyznamny perzistujici ductus

Obr. 3. Pacientka ve stdfi 4,5 mésice — kryti elas-
tickym hadicovym obvazem (viastni fotodokumen-
tace, publikovdno se souhlasem rodict)

arteriosus, ktery si vyzadal dvé kury farma-
kologického uzavéru. Kontrolni kardiologic-
ké vysetteni bylo s obrazem hypertrofie levé
komory a interventrikularniho septa v.s. v di-
sledku extrémniho obratu tekutin.

Vstupni genetické vysetieni metodou
kvantitativni fluorescen¢ni polymerazo-
vé fetézové reakce (QF-PCR) neprokazalo
zédnou z castych aneuploidii. Podrobnym
molekularné genetickym vysetienim me-
todou pfimého sekvenovani byla u divky
prokazana v genu EGFR patogenni varianta
c.1283G>A v homozygotnim stavu, ktera
zpUsobuje zaménu aminokyseliny. Nalez
je v souladu s klinickou diagnézou novoro-
zeneckého zanétlivého onemocnéni klize
a stiev (ORPHA: 294023).

Ve véku 5 mésicl jsme divku prelozili do
okresni nemocnice v misté bydlisté s hmot-
nosti 2600g. V rGstovém grafu pretrvavala
stagnace rastu (obvodu hlavy, hmotnosti
i délky).

Po propusténi dom je divka nasledné
opakované hospitalizovana pro dehydrataci,
iontovou dysbalanci, zvracenii sepsi. Ve véku
10 mésica (Obr. 4) trva neprospivani i pres
zarazeni hyperkalorické formule z dlivodu
polyurie a malabsorpce, je nutna trvala pe-
rordIni substituce drasliku, hof¢iku a zinku
a antimikrobidlni profylaxe a zvysena péce
o suchou kiiZi s tvorbou nehojicich se eryte-
matoéznich loZisek.
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Obr. 4. Pacientka ve stdri 10 mésict — hospitali-
zace pro iontovou dysbalanci s hmotnosti 2 980g
(vlastni fotodokumentace, publikovdno se sou-
hlasem rodict)
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Diskuze

Na zakladé extrémni hypotrofie, nezralosti
afacidlni dysmorfie jsme v rdmci diferencidlni
diagnostiky u nasi pacientky zvazovali fadu
genetickych syndrom.

V nasi rozvaze pfipadal v ivahu neona-
talni progeroidni syndrom (Wiedemann-
Rautenstrauchiv), ktery je charakterizovan
intrauterinni rlstovou restrikci plodu, absenci
podkozniho tuku s tenkou a kiehkou kizi, fid-
kymi vlasy, vyraznymi kraniofacialnimi abnor-
malitami a neprosivanim. Tento syndrom vsak
neni spojen s pretrvavajicim erytematdznim
onemocnénim a koznimi lézemi (4, 12).

Také jsme pomysleli na Silver-Russell syn-
drom, ktery je rovnéz spojen s intrauterinni
a nasledné postnatalni rlistovou retardaci,
facialni dysmorfii a dalsimi anomaliemi. Hlavni
pficinou tohoto onemocnéni je ztrata mety-
lace na chromosomu 11p15 zjisténa pfiblizné
u 60 % pacient(l a matefska uniparentalni di-
somie chromozomu 7 identifikovana u 10 %
pacientd (1, 11).

V rdmci diagnostického procesu jsme
inicialné nemohli vyloucit jiné syndromy
(jako napfiklad Temple syndrom) spojované
s uniparentalni disomii (UPD), kdy potomek
dédi po jednom rodici obé kopie ¢asti nebo
celého chromozomu, zatimco od druhého
rodice nepfijima zadnou kopii tohoto chromo-
zomu. Nejcastéjsi mechanismus vzniku UPD
je ztrata jednoho chromozomu z trizomické
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