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SDĚLENÍ Z PRAXE
Vzácná příčina extrémní hypotrofie u novorozenců

zygoty, kdy se ztratí ten chromozom, který je 

z hlediska rodičovského původu zastoupen 

jednou (14, 15).

Vzhledem k  dominujícímu postižení 

kůže u naší pacientky jsme též zvažovali 

kongenitální ichtyózy a jiné poruchy kera-

tinizace.

Po prostudování dostupné zahraniční li-

teratury jsme vyslovili podezření na mutaci 

v genu pro EGFR, která byla následně potvrze-

na i genetickým vyšetřením. Všichni pacienti 

s diagnózou mutace v genu EGFR se naro-

dili předčasně a s extrémně nízkou porodní 

hmotností.

U dalších dostupných případů pacientů 

s mutací genu EGFR byla přítomna vážná sr-

deční vada (4, 7), absence srdeční vady u naší 

pacientky nás nutila k zamyšlení nad jinou pří-

činou jejích potíží. Dále byl u pacientů s EGFR 

mutací často popisovaný chronický průjem 

a poruchy trávení (4, 6, 7).

Ztráta funkce EGFR je spojena s nepřízni-

vou prognózou a krátkou očekávanou délkou 

života, většina pacientů umírá v novorozenec-

kém nebo raném kojeneckém věku, většina 

před dosažením 6 měsíců, na závažné kožní 

léze a sekundární infekce. Potřeba vysokého 

příjmu tekutin přispívá k srdečnímu selhá-

ní. V dostupné literatuře nejsou informace 

o úspěšné léčbě (4, 6). 

Ve specifikovaných případech je možno 

zvážit prenatální diagnostiku cíleným mo-

lekulárně genetickým vyšetřením z chori-

ových klků nebo z plodové vody s ohledem 

na tento specifický gen, zejména v přípa-

dě pozitivní rodinné anamnézy, romského 

etnika, pokrevní příbuznosti rodičů a těžké 

růstové restrikce plodu. V případě plánová-

ní dalšího rodičovství je vhodné nabídnout 

preimplantační genetické testování v rámci 

asistované reprodukce.

Závěr
Při adnátní hypotrofii, zejména extrémní, 

u nezralého novorozence v souvislosti s další-

mi nálezy je nutno myslet na vzácnější diagnó-

zu, jako je neonatální nefrokutánní syndrom. 

K potvrzení diagnózy je zásadní podrobné 

molekulárně genetické vyšetření. V součas-

né době je naše pacientka jedním z nejdéle 

žijících dětí s touto diagnózou.
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