a kalcia. Byly proto doplnény koncentrace
parathormonu a vitaminu D, jejichz vysledky
vsak nebyly béhem hospitalizace k dispozici.
Po odeznéni respira¢niho infektu a stabi-
lizaci klinického stavu byl pacient 7. den hos-
pitalizace propustén do domdci péce s napla-
novanou kontrolou v détské endokrinologické
ambulanci za 3 dny od propusténi.

Pfi nasledné ambulantni kontrole v endo-
krinologické ambulanci byla u chlapce zjisténa
nulovd aktivita parathormonu a sou¢asné pa-
tologicky zvysené hladiny ACTH (>2000ng/I)
a snizeny aldosteron (20 ng/l). Na zakladé vy-
sledkii laboratornich vysetieni bylo vysloveno
podezieni na autoimunitni polyglanduldrni
syndrom 1. typu.

V rdmci screeningu pfidruzenych endo-
krinopatii byla prokézana pozitivita autopro-
tilatek proti pfistitnym télisk(m, zaludecni
sliznici, varlatm, ovariim a klite nadledvin. Za
Ucelem potvrzeni diagnézy byl odeslén vzorek
k molekularné genetické analyze genu pro
AIRE protein. Na specializovaném pracovisti
byl rovnéz proveden synactenovy test, jehoz
vysledky ukazaly zachovanou bazalni sekreci
kortizolu, aviak bez adekvatni odpovédi po
stimulaci exogennim ACTH (Tab. 3).

Na zakladé prikazu insuficience kiry
nadledvin byla zahdjena substitu¢ni Ié¢ba
hydrokortizonem v davce 13 mg/m*den, roz-
délené do tii dennich davek. V vodni fazi bez
substituce fludrokortizonem. Pozdéji z divo-

AUTOIMUNITNI POLYGLANDULARNI SYNDROM TYPU 1: KAZUISTIKA DITETE S MULTIORGANOVYM POSTIZENIM

Synactenovy test
Naméfena hodnota Fyziologické rozmezi
ACTH (ng/I) >1900 do 63,3
Aldosteron (ng/l) 15 12-340
X V rannich hodinach 6-10 h: 166-507
Kortizol (nmol/l) 101-124

v odpolednich hodindch 16-20 h: 73,8-291

du vysoké plazmatické reninové aktivity nad
310ng/l (norma do 23,9ng/l), byly k 1é¢bé pfi-
dany i mineralokortikoidy, zpocatku v kon-
zervativni davce (0,025 mg/den) s naslednou
titraci dle klinického vyvoje a laboratornich

parametrd.

Pti dalsi hospitalizaci pro gastroenteriti-
du, v odstupu dvou mésicQ, byla zachycena
vyznamna elevace jaternich enzym (ALT
29,5 pkat/l, AST 17,06 pkat/I) a laktatdehyd-
rogendzy (LDH 7,3 pkat/l), ultrazvukovym vy-
Setfenim bficha byla zjisSténa hepatomegalie.
Chlapec byl pfelozen k upfesnéni diagnostiky
a lé¢by na Pediatrickou kliniku Fakultni ne-
mocnice v Motole.

Zde byla potvrzena sekven¢ni varianta
v genu pro AIRE. V kontrolnich laboratornich
vysetienich doslo k poklesu transaminaz (ALT
7,51 pkat/I, AST 3,93 pkat/l, LDH 5,8 pkat/I),
a proto imunosupresivni terapie nebyla v této
fazi zahdjena. Biopsie jater byla naplanovéana
s odstupem dvou mésicd. Histologické vy-
Setfeni prokazalo zndmky autoimunitni he-
patitidy a gastroenterologem byla zahajena
imunosupresivni Ié¢ba metylprednisolonem
a azathioprinem. P¥i této terapii doslo k po-

stupné normalizaci laboratornich parametr(

Grafy rdstové rychlosti a télesné vysky pacienta

Ristova rychlost (Prader 1988)
as tov. !

Télesna vyska (CAV 2001)

X rychlost (om/r.)

a po 12 mésicich byla imunosuprese ukonce-
na. Po dvou letech vsak doslo k relapsu one-
mocnéni s elevaci jaternich enzymu a byla

indikovéna opétovna Ié¢ba imunosupresivy.

V rdmci pravidelnych endokrinologickych
kontrol byla opakované zaznamendvana
zvysena rustova dynamika pacienta (Graf 1).
Plvodné byla tato dynamika pfipisovana moz-
né nadmérné substituci kortikoidy, aviak séro-
vé koncentrace hormond zlistavaly v priibéhu
sledovani v mezich normy.

Postupné dochazelo u chlapce k narlstu
hmotnosti (BMI 19,4 — 98. percentil, +2,04 SD),
rozvoji lehkého cushingoidniho habitu. Pfi
opakovanych kontrolach byly dokumentovany
vysoké hodnoty krevniho tlaku, coz potvr-
dilo i 24hodinové ambulantni monitorovani
(ABPM), které prokazalo denni i no¢ni systo-
licko-diastolickou hypertenzi. Na echokardio-
grafickém vysetieni byly nalezeny znamky
hypertrofie levé komory.

V ndvaznosti na tato zjisténi bylo indiko-
vano nefrologické vysetieni, které sonogra-
ficky prokazalo oboustrannou nefrokalcinézu
2. stupné. Laboratorni vysetieni zérover od-
halilo signifikantni hyperkalciurii (odpad véap-
niku do moce: 8,82 mmol/den) pfi pretrvéavajici
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