AUTOIMUNITNT POLYGLANDULARNI SYNDROM TYPU 1: KAZUISTIKA DITETE S MULTIORGANOVYM POSTIZENIM

Klinické projevy se objevuji v Sirokém vé-
kovém rozmezi - prvni symptomy mohou
nastat od 0,2 roku (cca 2,5 mésice) azdo 18 let
(3), nej¢astéji mezi 1.-15. rokem Zivota (Tab. 2).
Kandidoza se objevuje mezi 1,7-3 lety, hypo-
paratyredza mezi 5.-10. rokem a adrendlni
insuficience nejcastéji mezi 5.-15. rokem véku
(2,4).

Syndrom je déle spojen s dalsimi autoimu-
nitnimi stavy, jako je autoimunitni hepatiti-
da, inzulitida, chronické gastritida, alopecie,
perniciézni anémie, Hashimotova tyreoiditi-
da ¢&i hypogonadotropni hypogonadismus.
Diagnostika se opird o genetické vysetieni
genu AIRE (2).

Tfileté dité bylo pfivezeno |ékafem rychlé
zdravotnické pomoci po kolapsovém stavu
s poruchou sfinkterové kontroly (pomoceni),
naslednou somnolenci a trismem. Epizodé
predchazelo opakované zvraceni. Priblizné
dva mésice pred timto pfijetim bylo dité hos-
pitalizovéno pro dehydrataci s mirnou hypo-
natremii v rdmci rotavirové enteritidy, pficemz
po infuzni terapii doslo k rychlé Gpravé jak
klinického stavu, tak i mineralového profi-
lu. Rodinnd a perinatdini anamnéza byla bez
pozoruhodnosti. Pacient byl o¢kovén podle
platného oc¢kovaciho kalendare. Chlapec byl
sledovan urologem pro oboustranny kryptor-
chismus a v alergologické ambulanci pro reci-
divujici bronchitidy a atopicky ekzém. V rdmci
farmakologické anamnézy bylo uvadéno dlou-
hodobé podavani nizké davky inhala¢nich
kortikosteroidd, v pfipadé potieby doplnéné
o bronchodilatancia a antihistaminika.

Pri prijeti byl pacient somnolentni, sub-
febrilni, s pozitivnimi meningealnimi pfizna-
ky, glykemie méfend bedside metodou ¢inila
3,4mmol/I. Po pfijeti na jednotku détské inten-
zivni péce byl zajistén periferni Zilni pfistup,
podana intravenodzni terapie fyziologickym
roztokem (0,9 % NaCl), zahajen monitoring
zivotnich funkci a provedena laboratorni vy-
Setieni. Na zakladé neurologického vysetieni
bylo indikovano CT vysetfeni mozku, kde ra-
diolog vyjadfil podezfeni na pocinajici edém
mozku. Dle zobrazovaciho vysetireni byly

Prehled hlavnich klinickych projevi autoimunitniho polyglanduldrniho syndromu 1. typu (APS-1),
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Vybrané laboratorni parametry pfi pfijeti na oddéleni

Naméfena hodnota Referencni rozmezi

Sodik (Na) 126 mmol/I 138-145mmol/I
Draslik (K) 5,2mmol/I 3,4-4,7 mmol/I
Chloridy (Cl) 92 mmol/I 98-107 mmol/I
Kalcium (Ca) 1,62 mmol/I 2,1-2,65mmol/I
Glykemie 3,5mmol/l 3,3-5,6mmol/I
CRP 90mg/! <5mg/I

ALT 7,72 pkat/I <0,57 pkat/I
AST 3,98 pkat/I <0,67 pkat/I

prokazany difuzné zuzené subarachnoidalni
prostory, komorovy systém bez posunu struk-
tur stfedni ¢ary. Laboratorni vysledky ukazaly
metabolickou acid6zu, zavaznou hyponatre-
mii, dale mirnou hyperkalemii, hypochlore-
mii, hypokalcemii, hrani¢ni glykemii, zvysené
CRP a elevaci jaternich transaminaz (Tab. 2).
Korekce iontové dysbalance a uprava glyke-
mie byla nasledné vedena kombinaci 10%
glukézového roztoku a 0,9% NaCl v infuzni
terapii dle aktualnich hodnot. Toxikologicky
screening byl negativni, EKG kfivka fyziolo-
gicka. Stav byl konzultovén s neurochirurgem,
ktery kvali predpokladanému edému moz-
ku pfi hyponatremii doporucil konzervativni
postup.

Vzhledem k alterovanému neurologické-
mu stavu jsme na prvnim misté v diferencialné
diagnostické rozvaze pomysleli na neuroin-
fekci, proto byla empiricky zahajena antibio-
ticka terapie cefalosporinem lll. generace. Na
zavedené |é¢bé doslo k upravé neurologic-
kého stavu, somnolence zcela ustoupila. EEG
vysetieni neprokdzalo epileptiformni aktivitu,
kontrolni magnetickd rezonance mozku po-

vysetfeni bficha neprokézalo patologii.
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Po zlepseni klinického stavu byla prove-
dena lumbalni punkce k mikrobiologickému
vysetfeni mozkomisniho moku. Pfes probiha-
jicilécbu se stav ditéte komplikoval rozvojem
respiratniho onemocnéni s radiologickym
nalezem incipientni bronchopneumonie.
Mikrobiologické vysetfeni moci, stolice, he-
mokultury a likvoru bylo bez prikazu pato-
genniho agens, kromé nalezu Streptococcus
pneumoniae v krku. Virologické a parazitolo-
gické testy, véetné panelu hepatitid, herpetic-
kych infekci a toxoplazmdzy byly negativni.

Po stabilizaci stavu setrvavaly hladiny
glukézy i kortizolu v normalnim rozmezi.
Hladiny pankreatickych a svalovych enzym,
celkové bilkoviny, al-antitrypsinu a parame-
try metabolismu médi byly rovnéz v normé.
Imunologické vysetfeni autoprotilatek proti
antigenlim spojenym s autoimunitni hepati-
tidou bylo negativni.

V prabéhu hospitalizace dochézelo k po-
stupné normalizaci hladin sodiku, drasliku
a chlorid(, stejné jako ke snizovani hodnot
CRP ajaternich transamindz. Pfetrvavajici hy-
pomagnezemie a hypokalcemie byly feseny
peroralni substituci. Ve 24hodinovém sbé-
ru moc¢i byl prokdzan vysoky odpad sodiku
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