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AUTOIMUNITNI POLYGLANDULARNI SYNDROM TYPU 1: KAZUISTIKA DITETE S MULTIORGANOVYM POSTIZENIM
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Akutni prijem — kolapsovy stav po zvraceni, porucha sfinkterové kontroly; zahdjena substitucni terapie vdpnikem a magneziem. Endokrinologické vysetieni — podezre-
ni na APS-1, pozitivni autoprotildtky, vysoké ACTH, nulovd aktivita parathormonu. Synactenovy test — potvrzena primdrni adrendlni insuficience; zahdjena substitucni tera-
pie hydrokortizonem. AIRE+ — genetické potvrzeni varianty v genu AIRE. Biopsie jater — histologicky potvrzena autoimunitni hepatitida (AlH); zahdjena imunosupresivni [é¢-
ba. Ukonceni imunosuprese — normalizace jaternich testu. Relaps AIH — opétovné nasazeniimunosupresivni terapie. Komplikace — lehky cushingoidni habitus, hyperten-
ze, hypertrofie levé komory, nefrokalcinéza; nasazena antihypertenziva, zména prepardtu vitaminu Ds, dietni opatreni. Denzitometrie — Z-skore +1,4 SD (L1-L4); zahdjena te-

rapie sevelamerem; navyseni ddvky alfakalcidolu.

kortizol, ACTH, aldosteron, jaterni testy, led-
vinné funkce vcetné kalciurie, sonografické-
ho vy3etieni ledvin, vy3etfeni krevniho tlaku
a rGstova dynamika. Asymptomaticky souro-
zenec je dispenzarizovan v endokrinologické

ambulanci v intervalu 6 mésica.

Terapie APS-1 je zaméfena na substituci
jednotlivych hormonalnich deficitd, imuno-
supresi pfi autoimunitni hepatitidé, substi-
tucni podavani kalcia a aktivnich forem vita-
minu D, popfipadé i antimykotickou lé¢bu (6).
Mezi hlavni pficiny dmrti u pacient s APS-1
patfi Addisonova krize, selhdni jater nebo
vznik spinocelularniho karcinomu v oblasti
dutiny ustni (7, 8).

APS-1 je nutno odliit od ¢astéjsiho poly-
genné podminéného onemocnéni - autoimu-
nitniho polyglanduldrniho syndromu 2. typu,
ktery se manifestuje v dospélosti, nicméné vy-
ku, kdy autoimunitni endokrinopatie mohou
predchazet autoimunitnim neendokrinnim
projeviim, jako je vitiligo, alopecie, perniciézni
anémie a hypogonadismus (2, 9).

Lécba hypoparatyredzy aktivnimi formami
vitaminu D muze vést k vyznamnym neza-
doucim ucinkdm, jako je nefrokalcinéza ci
rozvoj chronického onemocnéni ledvin. Tyto
nezadouci ucinky komplikuji [é¢bu véetné roz-
voje hypertenze i u naseho pacienta. Chlapec
proto vyzaduje pravidelny laboratorni moni-
toring a peclivou Upravu medikace (Obr. 1 -
doporuceny postup lécby hypoparatyredzy).
Titrace alfakalcidiolu byla dlouhodobé obtiz-
na s nutnosti Upravy diety, substituovaného
kalcia i magnezia a podéavani vazaci fosfath
a podafila se az v dlouhodobém horizontu
2 let (Graf 2 — vyvoj kalciurie, kalcemie a fos-
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Nefrokalcinéza a nefrolitidza

Dva horni obrdzky — vlockovdni' v moc. méchyri pii zhorseni kalciurie, spodni levy obrdzek — meduldrni nefrokal-
cindza, spodni pravy obrdzek — viockovdni'v hornim kalichu ledviny pfi zhorsené kalciurii

fatemie). Prestoze klinické zkusenosti ukazuji
na moznou souvislost mezi vysokymi davka-
mi aktivnich metabolit vitaminu D a nefro-
litidzou, autofi mezinarodnich doporuceni

takovy vztah u pacientt s hypoparatyredzou
jednoznacné nepotvrzuji (10). Dosud nejsou
dostupné relevantni studie, které by prokazaly
pfi¢inny vztah mezilé¢bou aktivnimi formami
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