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LUKAS P.

zdravi nepribuzni rodice
zdravy 4lety bratr
Il / 1l fyziologicka gravidita (1x UPT pro Downuv syndrom)

porod v terminu, spontanni, zahlavim

PH 3250 g, PD 49 cm

poporodni adaptace v normé

z porodnice propusten s hmotnosti 3200 g




LUKAS - PRIJEM DO OKRESNI NEMOCNICE

| ve véku 2 mésicu pfijat do okresni nemocnice jako
doprovod nemocné matky

=% | stav pri prijeti:

| dystroficky bledy kojenec (hmotnost 3190 g)

| po prijeti 2x zvraci

| obcCas staceni o€nich bulbu, mimovolné pohyby koncetin
| hypotonie

| laboratorne tezka hyponatremie, hyperkalemie

B >> proto pacient prelozendo FNM-———————



LUKAS - PRVNI VYSETRENI VE FNM

| KO+dif., koagulace, zanétlivé parametry - v normeé (N)
| biochemie:

| hyponatrémie Na 120 mmol/i

| hyperkalemie K 7 mmol/i

| elevace JT (ALT 4,42 ukat/l, AST 3,72 ukat/l

GMT 3,6 ukat/l), bilirubin - N
| urea 9,42 mmol/l, kreatinin 28 umol/I
| glykéemie - N




LUKAS - CILENA VYSETRENI

opak. sci ongenitélni adrenalni hyperplazie (CAH)
negativni; 17-OHP do 7 nmol/l

Cl v potu - N

hormonalni vySetreni:
| ranni hladina kortizolu v séru 286...434 nmol/l
| funkCni vySetreni stitné Zlazy - N
biochemie:
| elevace svalovych enzymu - znamky myopatie
(CK 37,72 ukat/l, CK-MB 99 ug/l, myoglobin 212 ug/l)

8 | izolovana hypertriglyceridémie (TG 8,67 mmol/|




LUKAS - CILENA VYSETRENI

ledviny:
| tubularni léze ledvin NAG 106,4 nkat/l, a1-mikro 19,35 mg/I
| mirna proteinurie duCB 239...142 mg/m2/den
| vysokeé odpady Na do mocCe uNa 55...115 mmol/l
| max. osmol. ranni moc€i uOsm 485 mmol/kg

UZ bficha v€. ledvin, CNS, ECHO - N
neurologickeé vysSetreni:
| nerovnomerny PMV, tonus jeSté v normé, rr. Sl. Zive
I EMG-N

vySetreni dédicnych metabolickych vad:
1 zvySeny glycerol v krvi a v moci
| susp. deficit glycerolkinazy?

B L'Iri;_i -__ '




LUKAS - SOUHRN

lontova dysbalance s hyponatremii a hyperkalemii, neni
tendence k normalizaci i pres parenteralni substituci

myopatie
hyperglycerolemie a hyperglycerolurie
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LUKAS - DIAGNOZA?

Xp21 CONTIGUOUS GENE SYNDROME:

| mikrodelecni syndrom X chromozomu - postihuje nekolik
sousedicich genovych lokusu
oblast Xp21 obsahuje:

1. gen DAXI (kéduje jaderny receptor NROB1 - exprimuje se b&hem
embryonalniho vyvoje v nadledvinach a gonadach)

| kongenitalni adrenalni hypoplazie (AHC)
| hypogonadropni hypogonadismus
2. gen DMD (kéduje dystrofin)
| Duchenneova svalova dystrofie
3. gen GK (kéduje glycerolkinazu)
| deficit glycerolkinazy




Xp21 CONTIGUOUS GENE SYNDROME

chromozom X

DAX1 kong. adrenalni hypoplazie
GK defekt glycerolkinazy

DMD Duchenneova svalova dystrofie
Xp21.1 - Xp22.1 y

XK McLeod fenotyp*
\CYBB chronicka granulomatoza

OTC deficit ornitinkarbamoyl-
transferazy**

*McLeod fenotyp - anomalie krevni skupiny systému Kell
**Deficit ornitinkarbamoyl-transferazy - metabolicka
porucha s atakami hyperamonémie a neurologickou
symptomatikou




LUKAS - DIFERENCIALNI DIAGNOZA

mikrodelecni syndrom Xp21?
X opakované normalni hladina kortizolu?
X norm. EMG?

X deficit glycerolkinazy zpochybriovan UDMP

| psudohypoaldosteronismus typu 1?
X aldosteron 121,8 ng/l (N 25-130)
X norm. Astrup?
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ACTHT 292 pg/ml (N 5-40,6)
PRA 1 51,578 ug/l/h (N 0.,5-1,9)

ACTH test - podani 0,75 mg Synacthenu®:

¢as 0 min.; kortizol 150 nmol/l
¢as 60 min.; kortizol 125 nmol/l

> > potvrzeni dg. kongenitalni adrenalni hypoplazie (AHC)
% > > TERAPIE:

| glukokortikoidy (Hydrocortison v davce 5 mg/den)

I mineralokortikoidy (Fludrocortison v davce 100 ug/den)

| pokracovano v peroralnim podavaniNaCl




LUKAS - GENETICKE VYSETRENI

podle ocekavani prokazana delece vSech 3 genu DAX1,

GK, DMD




LUKAS - DALSI VYVOJ, PROGNOZA

DALSI VYVOJ:
| dochazi k postupné normalizace iontogramu
| Lukas vahove prospiva
| psychomotoricky vyvoj t.C. opozdény
> > rehabilitace, Vojtova metoda

PROGNOZA:
| infaustni - zejména vzhledem k upine deleci DMD
genu, ktera je asociovana s tézkou a rychle
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