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SDĚLENÍ Z PRAXE
Autoimunitní polyglandulární syndrom typu 1: kazuistika dítěte s multiorgánovým postižením

vitaminu D a rozvojem nefrolitiázy u této sku-

piny pacientů. Současné doporučení kladou 

důraz na udržení kalcemie na dolní hranici 

normálního rozmezí nebo lehce pod ní, v zá-

vislosti na klinickém stavu pacienta (11).

V období elevace jaterních transamináz 

jsme u dítěte zaznamenali výrazně zrychlený 

růst. Tento jev byl primárně přisuzován mož-

né neadekvátní substituci kortikoidy, avšak 

opakovaně prováděná laboratorní vyšetření 

hormonálních parametrů neprokázala odchyl-

ky od fyziologických hodnot. Zvažovali jsme 

proto alternativní vysvětlení, například zvýše-

nou produkci růstových faktorů (IGF-1) z akti-

vovaných jaterních buněk v rámci probíhající 

autoimunitní hepatitidy. Tento mechanismus 

však není v současnosti podložen žádnými 

dostupnými klinickými studiemi, jedná se te-

dy pouze o klinickou domněnku. Po zahájení 

imunosupresivní léčby došlo k úpravě růstové 

křivky dítěte.

Nárůst hmotnosti a rozvoj lehkého cushin-

goidního habitu u chlapce byly pravděpodob-

ně důsledkem kombinovaného efektu substi-

tuční léčby hydrokortizonem a imunosupre-

sivní terapie metylprednisolonem podávaným 

pro autoimunitní hepatitidu. Substituční léčba 

hydrokortizonem byla vedena v doporučeném 

dávkovacím rozmezí 10–12 mg/m²/den, roz-

dělená do tří denních dávek 50 % ráno, 30 % 

v poledne, 20 % večer (12, 13). Sérová hladi-

na kortizolu byla při ambulantní kontrole 

305 nmol/l, ACTH 4 ng/l. Metylprednisolon byl 

postupně redukován a v léčbě bylo pokračo-

váno azathioprinem.

Vzhledem k potvrzené diagnóze APS-1 

a recesivnímu typu dědičnosti bylo genetikem 

doporučeno genetické vyšetření dalších sou-

rozenců pacienta. Toto vyšetření bylo realizo-

váno v druhé polovině roku 2024. U nejmladší-

ho sourozence byla potvrzena stejná varianta 

v genu AIRE, avšak bez přítomnosti klinických 

příznaků. Hormonální profil i základní bio-

chemické parametry byli v době vyšetření 

v normě. Dítě bylo zařazeno do dispenzárního 

sledování endokrinologické ambulance. 

Závěr
Tato kazuistika upozorňuje na nutnost 

zvážit endokrinní příčinu u kolapsových sta-

vů v dětském věku, zejména při přítomnosti 

iontových dysbalancí, neprospívání či recidi-

vujících infekcí. Včasná diagnostika umožňuje 

zahájit substituční terapii a dispenzarizaci, 

která minimalizuje riziko život ohrožujících 

komplikací (Addisonova krize, hypoglykemie).

Autoimunitní polyglandulární syndrom 

1. typu je vzácné, multisystémové onemocně-

ní, které vyžaduje mezioborovou spolupráci 

dětského endokrinologa, nefrologa, gastro-

enterologa, alergoimunologa a klinického 

genetika. Je dobrá konzultace s centrem, kde 

s takovou diagnózou mají zkušenosti.
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